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Co mozna poddac¢ badaniom

Jestes w cigzy. Mozesz poddac sie badaniom, by sprawdzié, czy dziecko
ktére nosisz w brzuchu, cierpi na jakies schorzenie lub ma wade
fizyczng. Nazywamy to przesiewowym badaniem prenatalnym.

Istniejq dwa rodzaje przesiewowych badan prenatalnych:
1. Badania pod katem obecnosci zespotu Downa, Edwardsa i
Pataua: test NIPT. Tych wtasnie badan dotyczy ta broszura.
2. Badania pod katem obecnosci wad fizycznych: USG 13. i 20.
tygodnia cigzy.

To ty decydujesz o tym, czy chcesz poddac sie tym badaniom.

Niniejsza broszura dotyczy badan pod katem obecnosci zespotu Downa,
Edwardsa i Pataua. Istnieje rowniez broszura na temat badan pod katem
obecnosci wad fizycznych.

Dokonywanie wyboru

Jesli jestes w cigzy, skontaktuj sie ze Swiadczeniodawca opieki
potozniczej. Na pierwszej wizycie zapyta Cie on, czy pragniesz
dowiedziec¢ sie wiecej na temat badan pod katem obecnosci zespotu
Downa, Edwardsa i Pataua. Masz wowczas dwie mozliwosci:
1. Nie chcesz sie niczego dowiedzie¢. Nie otrzymasz wéwczas
zadnych informacji, a badania nie zostang przeprowadzone.
2. Chcesz sie czegos o tym dowiedzie¢. Wowczas odbedziesz
obszerng rozmowe na temat badan pod katem wad fizycznych
oraz badan pod katem obecnosci zespotu Downa, Edwardsa i
Pataua. Po tej rozmowie zadecydujesz, jak chcesz postgpic:
e brak przesiewowych badan prenatalnych,
e badanie pod katem obecnosci wad fizycznych lub badanie
pod katem obecnosci zespotu Downa, Edwardsa i Pataua,
e |ub oba badania.

Przez swiadczeniodawce opieki potozniczej zwykle rozumiemy (lekarza)
potoznika lub ginekologa. Moze to by¢ rowniez inny swiadczeniodawca,
np. technik USG lub pielegniarka

Decydujesz sie na rozmowe na temat testu NIPT?

Zapoznaj sie z informacjg widniejacg na stronie www.pns.nl zanim udasz
sie na rozmowe na temat badan. Mozesz tam przeczytaé cos$ wiecej o
przesiewowych badaniach prenatalnych. Na tej stronie znajdziesz tez
krotki film opowiadajacy o tych badaniach: www.pns.nl/nipt/video-nipt.
Jesli masz jakiekolwiek pytania, zadaj je podczas rozmowy.
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Schorzenia

Test NIPT to badanie krwi pod katem obecnosci zespotu Downa,
Edwardsa i Pataua

Zespo6t Downa

Czym jest zespot Downa?

Zespot Downa to schorzenie, z ktérym rodzi sie dziecko. Ono juz nie
przemija. Osoby z zespotem Downa cierpig na niepetnosprawnosc
intelektualng i maja tez czesto odmienny wyglad. Nie wiadomo z gory,
jak wysoki bedzie stopien niepetnosprawnosci.

Jak rozwija sie dziecko z zespotem Downa?

Dzieci z zespotem Downa rozwijajq sie wolniej i gorzej niz przecietnie.
Kazde dziecko rozwija sie inaczej. Nie mozna przewidziec¢, jak dziecko
bedzie sie rozwija¢. Dobrze jest stymulowaé dziecko z zespotem Downa
od chwili narodzin. Rodzice mogg uzyska¢ pomoc w umozliwieniu
dziecku jak najlepszego rozwoju.

Mate dzieci dorastajg w rodzinie. Zazwyczaj mogq uczeszczac do
regularnego przedszkola. Bardzo rzadko wymagany jest
wyspecjalizowany osrodek opieki przedszkolnej. Wiekszos¢ dzieci z
zespotem Downa uczeszcza do zwykitej szkoty podstawowej. Niewielka
grupa trafia do szkot specjalnych. Dzieci uczeszczajace do zwyktej szkoty
podstawowej uczg sie zazwyczaj lepiej mowi¢ i czytac. W okresie szkoty
podstawowej lub $redniej wiekszos$¢ dzieci uczeszcza do szkot
specjalnych. Niektore korzystajg z dziennego osrodka opieki. Niektore
dzieci korzystajq z dziennego osrodka opieki. Niektére nastolatki z
zespotem Downa zauwazajg, ze mimo wszystko nie sg w stanie w petni
uczestniczy¢ w zajeciach z réwiesnikami. Moggq stac sie niesmiate,
niepewne i wycofane. W rezultacie reagujg niekiedy inaczej niz mozna
by tego od nich oczekiwac.

Jedna czwarta dorostych oséb z zespotem Downa nadal mieszka w domu
rodzicow w wieku 30 lat. Pozostate osoby zamieszkajg samodzielnie.
Zazwyczaj mieszkajg w projektach mieszkaniowych dla matych grup.

Osoby z zespotem Downa $rednio dozywajg wieku 60 lat. Przez cate
zycie potrzebujg wskazowek i pomocy ze strony rodzicéw i rodziny.

Co mowia rodzice i rodzenstwo?

Prawie wszyscy rodzice mowia, ze kochajg swojego syna lub cérke z
zespotem Downa. Sg tez dumni ze swojego dziecka. O$miu na dziesieciu
rodzicdw uwaza, ze ich dziecko sprawito, ze spojrzeli pozytywniej na
zycie. Wiekszos¢ rodzenstwa tez tak mysli. Mowia, ze chcg byc¢ pézniej
zaangazowani w zycie swojego rodzenstwa. Istniejg jednak tez rodziny,
ktére popadajg w ktopoty. Trudno im poradzi¢ sobie z napotkanymi
problemami. Jesli masz che¢ poczytac cos$ wiecej na ten temat, wejdz na
strone www.downsyndroom.nl/home/levensloop/kwaliteit-van-leven
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Problemy zdrowotne u 0s6b z zespotem Downa

Prawdopodobienstwo, ze dziecko z zespotem Downa umrze w czasie
cigzy jest wyzsze niz przecietne. Ponadto u dziecka z zespotem Downa
mogqg wystapi¢ nastepujace problemy zdrowotne:

e Prawie potowa ma wrodzong wade serca. W potowie tych
wypadkow wada ta zanika samoczynnie. Drugg potowe nalezy
poddac operacji. Zwykle dolegliwosci po niej przemijaja.

¢ Jedno na dziesie¢ dzieci z zespotem Downa ma nieprawidtowosci
zotadka lub jelit. Mozna je poddac¢ operaciji.

e Dzieci z zespotem Downa czesciej majg trudnosci z oddychaniem,
styszeniem, widzeniem i méwieniem. Sg tez bardziej podatne na
infekcje. To, jak powazne sg wystepujace problemy, jest zalezne
od kazdego dziecka indywidualnie.

» Dorosli z zespotem Downa sg bardziej narazeni na rozwoj
demencji. Srednio zapadajg na nig w mtodszym wieku.

Jaka pomoc otrzymuja dzieci z zespotem Downa i ich rodzice?

Pediatra, poliklinika ds. Zespotu Downa lub ‘Downteam’ mogg udzieli¢
wsparcia dzieciom lub mtodziezy oraz ich rodzicom. W skfad ‘Downteam’
wchodza:

e Pediatra.

¢ Logopeda, czyli ktos, kto pomaga w mdwieniu.

e Fizjoterapeuta.

¢ Pracownik socjalny.

Osoba dorosta z zespotem Downa moze uzyska¢ pomoc od lekarza
rodzinnego, lekarza dla oséb niepetnosprawnych intelektualnie (skrot
holenderski: AVG), polikliniki ds. Zespotu Downa oraz ‘Downteam’.

Kto refunduje opieke i wsparcie?

Ubezpieczenie zdrowotne refunduje opieke medyczng nad dzie¢mi z
zespotem Downa. Takze wyroby medyczne, jesli sq one potrzebne.
Istniejg rowniez wszelkiego rodzaju programy dla rodzicéw, ktore
zwracajq dodatkowo poniesione koszty.

Zespot Edwardsa

Czym jest zespot Edwardsa?

Zespot Edwardsa to bardzo powazne schorzenie wrodzone. Wystepuje
znacznie rzadziej niz zesp6t Downa. Wiekszos¢ dzieci z zespotem
Edwardsa umiera w czasie cigzy lub zaraz po urodzeniu. Bardzo czesto
juz w macicy ich wzrost jest spowolniony. Ich zdrowie jest niezmiernie
kruche a dzieci zwykle umierajq przed ukonczeniem pierwszego roku
zycia.

Dzieci z zespotem Edwardsa majq powazne problemy zdrowotne.
Sytuacja kazdego dziecka wyglada jednak inaczej i to ona decyduje o
tym, jakie problemy wystapiq oraz jak powazne one beda. Ponizej lista
wystepujacych probleméw:
e Bardzo powazna niepetnosprawnosc intelektualna.
Wystepuje u wszystkich dzieci.
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e Powazna wrodzona wada serca. Wystepuje u dziewieciorga na
dziesiecioro dzieci.

e Problemy z innymi narzadami, na przyktad nerkami i jelitami.
Wystepuja niekiedy.

e Przepuklina brzuszna oraz rozworu przetykowego.
Wystepuje niekiedy

e Drobna twarz z duzg czaszka. Wystepuje niekiedy.

Zespot Pataua

Czym jest zespot Pataua?

Zespot Pataua jest bardzo powaznym schorzeniem wrodzonym.
Wystepuje znacznie rzadziej niz zespdt Downa. Wiekszos¢ dzieci z
zespotem Pataua umiera w czasie cigzy lub zaraz po urodzeniu. Bardzo
czesto juz w macicy ich wzrost jest spowolniony. Ich zdrowie jest
niezmiernie kruche a dzieci zwykle umierajg przed ukonczeniem
pierwszego roku zycia.
Dzieci z zespotem Pataua majg powazne problemy zdrowotne. Sytuacja
kazdego dziecka wyglada jednak inaczej i to ona decyduje o tym, jakie
problemy wystgpig oraz jak powazne one beda. Ponizej lista
wystepujacych probleméw:

e Bardzo powazna niepetnosprawnos¢ intelektualna. Wystepuje u

wszystkich dzieci.

e Wady mozgu i serca. Wystepujg u wiekszosci dzieci.

e Zaburzenia nerek i nieprawidtowosci zotadka i jelit. Wystepuja

niekiedy.

e Dodatkowe palce u rak i ndg. Wystepuja niekiedy.

e Rozszczep wargi, szczeki i podniebienia (schisis palati).

Wystepuje niekiedy.

Dodatkowy chromosom

e We wszystkich komdrkach naszego ciata znajdujg sie
chromosomy. Chromosomy sktadajg sie z DNA. DNA okresla, jak
wyglada nasze ciato i jak wszystko w naszym ciele funkcjonuje.
Kazda komorka zawiera 23 zestawy dwdch chromosomow. Osoba
z zespotem Downa, Edwardsa albo Pataua ma dodatkowy
chromosom w kazdej komorce.

e Dziecko z zespotem Downa ma trzy chromosomy chromosomu
21. zamiast dwoch. Inng nazwg zespotu Downa jest trisomia 21.

e Dziecko z zespotem Edwardsa ma trzy chromosomy chromosomu
18. zamiast dwoch. Inng nazwa zespotu Edwardsa jest trisomia
18.

e Dziecko z zespotem Pataua ma trzy chromosomy chromosomu
13. zamiast dwoch. Inng nazwa zespotu Pataua jest trisomia 13.

e Czy pragniesz poznac¢ prawdopodobienstwo wystgpienia zespotu
Downa, Edwardsa i Pataua? Wejdz na strone www.pns.nl
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Czy poddac sie badaniom: to ty o tym decydujesz

Nie ma obowiazku przeprowadzenia badan pod katem obecnosci zespotu
Downa, Edwardsa i Pataua. To ty dokonujesz wyboru, czy tego
pragniesz. Ty decydujesz, jak daleko chcesz posungc sie z badaniami.
Badania mozesz przerwaé w dowolnej chwili.

Pomoc w dokonaniu wyboru

W dokonaniu wyboru moga pomodc ponizsze sugestie.

2023

Wypetnij kwestionariusz na stronie www.pns.nl.

Ten kwestionariusz da tobie wglad we wtasne mysli i uczucia.
Porozmawiaj o tym ze swoim partnerem lub innymi osobami.
Zadaj pytania podczas rozmowy z twoim $Swiadczeniodawcyg
opieki potozniczej.

Ponizsze pytania mogg pomac tobie w podjeciu decyzji o tym, czy
chcesz przeprowadzi¢ badania:

Czy pragniesz dowiedzie¢ sie w trakcie cigzy, czy twoje dziecko
cierpi na zespot Downa, Edwardsa albo Pataua?

A moze wolisz poczekac?

Jak duzo pragniesz dowiedzie¢ sie o swoim dziecku, zanim sie
urodzi?

Zatézmy, ze w rezultacie twoje dziecko moze cierpie¢ na jakies
schorzenie. Czy pragniesz przeprowadzi¢ dalsze badania
kontrolne, czy tez nie, aby uzyskaé pewnos¢? Mozesz uczynic i
jedno i drugie, to ty decydujesz.

Otrzymasz réwniez wyniki innych wspdtistniejacych
nieprawidtowosci w chromosomach (patrz strona 16), jesli
zdecydowatas, ze chcesz je poznad. Czy istniejg wskazania, ze
istnieja inne wady wspétistniejace? Wyniki na inne wady
wspotistniejace czesto nie dajg catkowitej pewnosci. Zanim
dowiesz sie wiecej, moze uptyngc¢ duzo czasu. Przemys| wszystkie
kwestie zwigzane z tg opcja.

Dalsze badanie kontrolne obejmuje badanie biopsji kosmowki lub
amniopunkcje (patrz strona 22). Zastanéw sie, czy wzig¢ w nim
udziat.

Co oznaczatoby dla ciebie zycie z dzieckiem z zespotem Downa,
Edwardsa albo Pataua?

Co oznaczatoby dla ciebie mozliwe przerwanie cigzy, gdyby twoje
dziecko cierpiato na jedno z tych schorzen?

Co zrobisz, jesli dowiesz sie, ze twoje dziecko cierpi na zespdt
Downa, Edwardsa albo Pataua?

Moze zaliczasz sie do grupy zawyzonego ryzyka. Na przykfad
dlatego, ze wczesdniej urodzitas juz dziecko z zespotem Downa,
Edwardsa albo Pataua. Wowczas mozesz przeprowadzi¢ rozmowe
kwalifikacyjng w Os$rodku Diagnostyki Prenatalnej. Jest to
placowka nalezagca do Uniwersyteckiego Centrum Medycznego.
Tam uzyskasz obszerne informacje o mozliwosciach.
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Jaki wplyw moga wywrze¢ na tobie wyniki badania?
Wynik badania moze prowadzi¢ do trzech sytuacji:

Uspokoi cie on

Badanie nie wykazato wskazdéwek schorzen lub wykazato schorzenie,
ktore stwarza niewiele problemoéw w zyciu codziennym. Uwaga: Twoje
dziecko moze jednak cierpiec¢ na jakie$ schorzenie, nawet jesli wynik jest
poprawny, poniewaz badania nie wykrywajg wszystkich schorzen.

Zaniepokoi cie on

Wynik wskazuje, ze twoje dziecko cierpi na jakie$ schorzenie. Aby miec
pewnos¢, potrzebne jest przeprowadzenie dalszych badan kontrolnych.
To ty decydujesz, czy pragniesz poddac sie dalszym badaniom
kontrolnym.

Musisz dokona¢ trudnego wyboru

Badanie kontrolne wykaze, ze twoje dziecko cierpi na zespot Downa,
Edwardsa albo Pataua albo jakiekolwiek inne zaburzenie. Wéwczas
musisz pomyslec¢ o tym, co zrobic.
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Rozmowa o tym, czy poddac sie przesiewowym badaniom
prenatalnym: konsultacja

Czy podczas pierwszej wizyty u Swiadczeniodawcy opieki potozniczej
wspominatas, ze chciatabys dowiedziec sie wiecej o przesiewowych
badaniach prenatalnych? Wéwczas przeprowadzona zostanie z tobg
obszerna rozmowa na ten temat.

Podczas tej rozmowy mozesz takze zadawac pytania. Rozmowa
nazywana jest rowniez konsultacjg. Osoba, z ktérg rozmawiasz,
nazywana jest konsultantem.

Przyprowadz kogos ze soba

Dwie osoby ustysza wiecej niz jedna. Przyprowadz zatem kogo$ ze sobq
na te rozmowe. Na przyktad swego partnera zyciowego, przyjaciétke lub
jednego z rodzicow. Nie przyprowadzaj wiecej niz jednej osoby. Nie
przyprowadzaj tez dzieci. Woéwczas bedziesz mogta spokojnie
porozmawiac.

To ty dokonujesz wyboru

Po rozmowie to ty decydujesz, czy pragniesz przeprowadzi¢ badania.
Czy nadal masz watpliwosci? Wowczas mozesz ponownie porozmawiac
ze swoim $wiadczeniodawcg opieki potozniczej. Ta rozmowa moze tobie
wiele wyjasni¢. Po rozmowie lub rozmowach to ty decydujesz, czy
chcesz, aby Twoje dziecko zostato przebadane pod katem obecnosci
zespotu Downa, Edwardsa i Pataua.
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W jaki sposdéb przebiega test NIPT?

NIPT to test, w ktérym kobieta ciezarna oddaje nieco krwi. Laboratorium
bada krew. Jesli badanie krwi wskazuje, ze dziecko moze cierpie¢ na
zespot Downa, Edwardsa albo Pataua, to wowczas konieczne jest dalsze
badanie kontrolne, aby upewni¢ sie, czy dziecko jest chore. Test NIPT
mozesz wykonac od 10. tygodnia cigzy.

Dodatkowa opcja wyboru przy tescie NIPT: wyniki
wspolistniejace

Decydujesz sie na test NIPT? Jesli tak, musisz jeszcze podjac decyzje,
czy chcesz tez poznac inne nieprawidtowosci w chromosomach.
Nazywamy to wynikami wspétistniejacymi.

Jesli laboratorium wykryje wskazania co do istnienia wynikow
wspotistniejacych, nieprawidtowosci te moga wystepowac u dziecka, w
tozysku lub — bardzo sporadycznie - u kobiety ciezarnej. Za pomocag
testu NIPT nie mozna okresli¢, gdzie doktadnie umiejscowione sg
nieprawidtowosci w chromosomach, jak bardzo sg powazne i co taka
nieprawidtowos¢ oznacza dla ciezarnej i jej dziecka. Tylko dzieki
dodatkowym badaniom mozna dowiedzie¢ sie wiecej o innych
nieprawidtowosciach dotyczacych chromosomow.

Jesli laboratorium stwierdzi, ze wystepuje wskazanie co do istnienia
wynikow wspétistniejacych, mozesz zdecydowac sie na badanie
kontrolne.

Laboratorium nie wykrywa wszystkich nieprawidtowosci w
chromosomach. Nawet jesli wynik bedzie prawidiowy, istnieje niewielka
mozliwos¢, ze twoje dziecko ma jednak dane schorzenie.

Test NIPT moze wiec nie$¢ ze sobg niepewnosc.
Test NIPT i badanie USG 13. tygodnia cigzy

Podobnie jak USG 13. tygodnia cigzy, test NIPT jest badaniem, ktore
mozna wykonac¢ na wczesnym etapie cigzy. Warto jednak wiedzieé, ze sq
to dwa rozne badania ukierunkowane na wykrywanie zupetnie innych
schorzen i nieprawidtowosci. Badania te nie zastepujq sie wzajemnie:

e test NIPT to badanie pod katem wystepowania zespotu Downa,
Edwardsa i Pataua, czyli aberracji chromosomowych;

¢ badanie USG 13. tygodnia cigzy stuzy czemu innemu - wykryciu wad
ciata dziecka.

Jesli chcesz wykonac badanie pozwalajace sprawdzi¢, czy Twoje dziecko

ma zespdt Downa, Edwardsa lub Pataua, zdecyduj sie na wykonanie
testu NIPT.
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Wiecej informacji na temat testu NIPT?

Wejdz na strone www.pns.nl/nipt w celu uzyskania informacji
uzupetniajacych na temat testu NIPT oraz wynikéw wspétistniejacych.

Badanie przesiewowe dla bliznigt

Spodziewasz sie bliznigt lub wieloraczkéw? Mozesz réwniez zdecydowac
sie na test NIPT. Wejdz na strone www.pns.nl/nipt/tweeling.
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Wynik

Jaki wynik mozna uzyskac z testu NIPT? Czy wynik jest pewny?

Wynik testu NIPT nie daje zadnej pewnosci. Niemniej jednak wynik jest
zwykle uspokajajacy: jesli wynik nie jest nieprawidtowy,
prawdopodobienstwo wystgpienia nieprawidtowosci jest bardzo nikte.
Dalsze badania kontrolne nie zostang zatem przeprowadzone. Czy
otrzymatas nieprawidtowy wynik? Wéwczas mozesz zdecydowac sie na
dalsze badania kontrolne. To daje ci wiecej pewnosci. Chcesz dowiedzie¢
sie czego$ wiecej o pewnosci wyniku? Wejdz na strone www.pns.nl.

Od kogo otrzymasz wyniki?

Otrzymasz wyniki od swojego $wiadczeniodawcy opieki potozniczej.
Wyjasni on tobie, co te wyniki dla ciebie oznaczajg. Czy pragniesz
rowniez poznac inne nieprawidtowosci w chromosomach (wyniki
wspotistniejace)? Wowczas moze tez do Ciebie zadzwonic¢ lekarz
(genetyk kliniczny) z Uniwersyteckiego Centrum Medycznego.

Kiedy otrzymasz wyniki?
Wyniki otrzymasz w ciggu 10 dni kalendarzowych.

Jakie wyniki mozesz uzyskac z testu NIPT?
Mozesz otrzymac nastepujace wyniki:

Wynik nie odbiega od normy.

Wynik ten otrzymuje okoto 995 na 1000 kobiet. Ten wynik jest prawie
zawsze poprawny. Prawdopodobienstwo, ze jeste$ w cigzy z dzieckiem z
zespotem Downa, Edwardsa albo Pataua, jest bardzo nikte. Mniej niz 1
na 1000 kobiet w cigzy z takim wynikiem jest w cigzy z dzieckiem z
jednym z tych schorzen. Dalsze badania kontrolne nie sq konieczne.

Wynik odbiega od normy.

Pie¢ na 1000 kobiet, ktére wykonujg test NIPT, otrzymuje taki wynik.
Mozesz by¢ w cigzy z dzieckiem z zespotem Downa, Edwardsa albo
Pataua. Wynik wskazuje rowniez, ktére z trzech nieprawidtowosci moze
wystepowac u twojego dziecka.

e Okoto 90 na 100 kobiet z takim wynikiem jest rzeczywiscie w
cigzy z dzieckiem z zespotem Downa.

e Okoto 90 na 100 kobiet z takim wynikiem jest rzeczywiscie w
cigzy z dzieckiem z zespotem Edwardsa.

e Okoto 50 na 100 kobiet z takim wynikiem jest rzeczywiscie w
cigzy z dzieckiem z zespotem Pataua. My$lisz o przerwaniu cigzy?
Woéwczas musisz najpierw poddac sie dalszym badaniom
kontrolnym. Wynik odbiega od normy. Nie musisz za to ponownie
ptaci¢. Taki wynik uzyskujg dwie na 100 kobiet, ktore poddaty sie
testowi NIPT. Mozesz zdecydowac sie na przeprowadzenie
ponownego testu NIPT.
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Mozesz poddac sie dalszym badaniom kontrolnym. Wowczas upewnisz
sie, czy rzeczywiscie jestes w ciqzy z dzieckiem z zespotem Downa,
Edwardsa albo Pataua.

Test sie nie powiddt.

Taki wynik uzyskaty dwie na 100 kobiet, ktore wykonujg test NIPT.
Mozesz ponownie wykonac test NIPT.

Nie musisz za to ponownie pfacic.

Czy chcialabys rowniez uzyskac¢ informacje o wynikach
wspoétistniejacych? Wowczas rowniez zostaniesz powiadomiona
o tych wynikach.

Mozliwe sq nastepujace wyniki:

Brak jest wynikow wspoétistniejacych

Wynik ten otrzymuje okoto 996 na 1000 kobiet. W liscie z wynikami
testu NIPT stwierdzono, ze brak jest wynikéw wspétistniejacych.
Ale uwaga: test NIPT nie wykrywa wszystkich mozliwych
nieprawidtowosci chromosomowych. Wiec nadal istnieje niewielkie
prawdopodobienstwo tego, ze twoje dziecko jest chore.

Dalsze badania kontrolne nie sq konieczne.

Stwierdzono obecnos¢ wynikéw wspétistniejacych

Wynik ten otrzymuje okoto 4 na 1000 kobiet. Szansa na wystgpienie
wskazania, ze istniejg wyniki wspotistniejgce wykryte za pomocg testu
NIPT jest mniej wiecej taka samo mata, jak szansa na znalezienie
wskazania dotyczacego wystepowania zespotu Downa.

Jesli otrzymasz wynik ze wskazaniem, ze istniejg wyniki wspéfistniejace,
zadzwoni do ciebie lekarz (genetyk kliniczny), ktory wyjasni ci, co
zostato wykryte i co to moze oznaczac dla twojego dziecka lub dla
ciebie. Otrzymasz zaproszenie na rozmowe w Poradni Genetyki
Klinicznej przy Uniwersyteckim Centrum Medycznym, gdzie uzyskasz
wiecej informacji.

Przeprowadzenie dalszych badan kontrolnych jest zawsze konieczne w
celu uzyskania pewnosci.

O niektorych wskazaniach co do istnienia wynikéw
wspolistniejacych zostaniesz zawsze poinformowana

O wskazaniu dotyczacym istnienia wynikdw wspotistniejgcych zostaniesz
poinformowana tylko wtedy, gdy wczeséniej wyraznie zaznaczysz, ze
chcesz sie o nich dowiedzieé¢. Nazywamy to prawem do niewiedzy.
Niemniej jednak czasami zdarza sie, ze kobieta w cigzy, ktdéra nie chce
wiedzie¢, czy istnieje takie wskazanie, zostaje jednak o nim
poinformowana.

Dzieje sie tak tylko wtedy, gdy jest ku temu powazny powdd. Na
przyktad gdy istnieje wskazanie wystepowania innej nieprawidtowosci
chromosomalnej na chromosomie 21, 18 lub 13, badz tez wynik
wspoétistniejacy moze wskazywac na wystepowania raka u matki.
Zostaniesz wiec poinformowana o wskazaniu co do istnienia wynikéw
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wspotistniejacych tylko wtedy, gdy bedzie to niezbedne dla dobra matki i
dziecka.
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Koniecznos$¢ przeprowadzenia dalszych badan kontrolnych

Czy istniejg wskazowki ku temu, Ze twoje dziecko cierpi na zespdt
Downa, Edwardsa albo Pataua? Porozmawiaj wowczas ze swoim
Swiadczeniodawcg opieki potozniczej. On lub ona moze udzieli¢ tobie
wsparcia.

Masz wybor:
* Nie robisz nic. Pozostajesz w cigzy, nie przeprowadzasz
dalszych badan kontrolnych i pozwalasz na urodzenie dziecka.
e Przeprowadzite$ dalsze badania kontrolne. Uzyskasz wtedy
pewnosé, czy twoje dziecko ma zespdt Downa, Edwardsa albo
Pataua.

To ty decydujesz

Czy pragniesz dowiedzie¢ sie wiecej o dalszych badaniach kontrolnych?
Zostaniesz wowczas zaproszona na rozmowe w Osrodku Diagnostyki
Prenatalnej. Dopiero potem dokonasz wyboru. Mozesz rowniez
zdecydowad, ze nie chcesz przeprowadzac dalszych badan kontrolnych.

Czy decydujesz sie na dalsze badania kontrolne?

Dalsze badanie kontrolne obejmujg jedno z dwdch ponizszych badan:
e Badanie biopsji kosmowki. Lekarz pobiera maty kawatek tozyska i
bada go. Jest to mozliwe po 11. tygodniu cigzy.
¢ Amniopunkcja. Lekarz pobiera troche ptynu owodniowego i bada
go. Jest to mozliwe po 15. tygodniu cigzy.

Po przeprowadzeniu tych badan upewnisz sie, czy Twoje dziecko cierpi
na zespdot Downa, Edwardsa albo Pataua. Wadg badania jest niewielkie
prawdopodobienstwo poronienia z jego powodu. Wystepuje ono u dwdch
na 1000 kobiet.

Wyniki dalszych badan kontrolnych

Lekarz przekaze tobie wyniki dalszych badan kontrolnych. Wynik moze
oznaczad, ze nie ma nieprawidlowosci. Istnieje tez jednak
prawdopodobienstwo tego, ze badanie wykaze, Ze jestes w cigzy z
dzieckiem z zespotem Downa, Edwardsa, Pataua albo inng
nieprawidtowoscig chromosomowag. Ta wiadomos¢ moze Cie zmartwic
lub zasmuci¢. Prawdopodobnie wywota ona w tobie wiele pytan. Dlatego
szybko przeprowadzisz obszerng rozmowe z jednym lub kilkoma
lekarzami, na przyktad z ginekologiem, genetykiem klinicznym lub
pediatra.

To, z kim przeprowadzisz rozmowe, zalezy od wykrytej nieprawidtowosci
lub schorzenia.

Kompleksowe wsparcie
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Podczas rozmowy jeden lub wiecej lekarzy jest do twojej dyspozycji, aby
tobie pomdc i udzieli¢ dodatkowych informacji. Podczas rozmowy
dowiesz sie:
e Jak mogloby wygladac zycie twojego dziecka.
e Jakie konsekwencje dana nieprawidtowos$¢ ma dla ciebie i
twojego dziecka.
Czy mozna leczy¢ nieprawidtowos$c¢ twojego dziecka.
¢ Gdzie mozna znalez¢ wiecej informacji na temat
nieprawidtowosci. Strona 15 niniejszej broszury zawiera liste
najwazniejszych organizacji i stron internetowych, na ktérych
mozna znalez¢ wiecej informacji.
Ty i twoj partner zyciowy mozecie oczywiscie zada¢ wszystkie pytania
podczas rozmowy.

Pomoc w podjeciu decyzji o tym, co zrobi¢ z wynikami

Nastepnie musisz zazwyczaj dokonac¢ trudnego wyboru. Musisz
zdecydowaé, co zrobi¢ z wynikami. Pomoga tobie w tym eksperci z
Osrodka Diagnostyki Prenatalnej.

e Mozesz pozostac w cigzy i urodzi¢ dziecko. Mozesz zaczgé
przygotowywac sie do przybycia dziecka z chorobg lub
nieprawidtowoscia. Mozesz rowniez zorganizowa¢ dodatkowg
opieke nad cigzq i porodem.

e W przypadku niektorych nieprawidtowosci dziecko moze umrzec
w czasie cigzy lub podczas porodu badz zaraz po nim. Poprowadzi
cie w tym $wiadczeniodawca opieki potozniczej.

e Mozesz zdecydowac sie na przerwanie cigzy. Dziecko wtedy
umiera. Porozmawiaj o tym ze swoim $wiadczeniodawca opieki
potozniczej, ginekologiem, pediatrg lub genetykiem klinicznym. I
zadaj wszystkie swoje pytania. Mozesz takze porozmawiac z
innym ekspertem, na przyktad z psychologiem lub pracownikiem
socjalnym. Czy decydujesz sie na usunigcie cigzy? Jest to
wowczas mozliwe do 24. tygodnia cigzy.

Niezaleznie od wyniku badania kontrolnego, porozmawiaj z kims o

tym. Chocby ze swoim partnerem, potozna, ginekologiem, lekarzem
rodzinnym, pracownikiem socjalnym lub psychologiem.
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Koszty i refundacja

Ile kosztujq badania? I czy ubezpieczenie zwraca te koszty?

Koszt konsultacji

Twoj ubezpieczyciel zdrowotny pokrywa koszty konsultacji. Konsultacja
stanowi obszerng rozmowe na temat mozliwosci przeprowadzenia badan
pod katem obecnosci zespotu Downa, Edwardsa i Pataua. Nie ponosisz
zadnych optat. Nie jest to réwniez zaliczane na poczet franszyzy
redukcyjnej ubezpieczenia zdrowotnego.

Test jest bezptatny

Nie ponosisz zadnych kosztéw za wykonie testu NIPT. Wiecej informacji
znajdziesz na stronie www.pns.nl/nipt/kosten.

Czy wystepuje u ciebie wieksze prawdopodobienstwo urodzenia dziecka
z zespotem Downa, Edwardsa lub Pataua, np. dlatego, ze wczesniej
urodzitas dziecko z tymi wadami? Réwniez w takim przypadku nie pfacisz
za wykonanie testu (nie ptacisz tez kwoty franszyzy redukcyjnej
ubezpieczenia zdrowotnego, zwanej tez ,ryzykiem wtasnym”).

Koszty dalszych badan kontrolnych

Czy twdj wynik testu NIPT jest nieprawidtowy? Mozesz zdecydowac sie
wowczas na dalsze badania kontrolne. Twoje ubezpieczenie zdrowotne
pokryje ich koszty. Swiadczenie to ujete jest w podstawowym pakiecie
opieki zdrowotnej. Zwykle zobowigzana jeste$ zaptaci¢ najpierw kwote
franszyzy redukcyjnej ubezpieczenia zdrowotnego. Zapytaj o to swojego
ubezpieczyciela zdrowotnego. Ekspert z Osrodka Diagnostyki Prenatalnej
rowniez powie tobie wiecej na ten temat.

Warunki twojego ubezpieczenia zdrowotnego mogg mie¢ wptyw na
przystugujaca tobie refundacje kosztéw opieki. Wymienione powyzej
optaty i koszty rowniez mogq ulec zmianie. Chcesz dowiedzie¢, ile
obecnie wynoszg te koszty? Wejdz na strone www.pns.nl.
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Wiecej informacji o przesiewowym badaniu prenatalnym

Istniejg rézne organizacje, strony internetowe i broszury pozwalajace na
uzyskanie wiecej informacji, nie tylko na temat cigzy, ale takze o
roznych nieprawidfowosciach i zaburzeniach.

Internet

Na stronie www.pns.nl znajdziesz wiecej informacji na ten temat.
Znajdziesz tam réwniez kwestionariusz. Czy masz trudnosci z podjeciem
decyzji o tym, czy poddac swoje dziecko badaniom pod katem obecnosci
zespotu Downa, Edwardsa i Pataua? Kwestionariusz ten moze wéwczas
tobie pomdc. Kwestionariusz zawiera rowniez wskazéwki dotyczace
omawiania tego tematu z innymi osobami.

Informacje na temat przesiewowych badan prenatalnych mozna réowniez
znalez¢ na tych stronach internetowych:

www.erfelijkheid.nl

www.deverloskundige.nl

www.thuisarts.nl

www.degynaecoloog.nl

Holenderska Fundacja ds. Zespotu Downa [Stichting Downsyndroom]
Jest stowarzyszeniem rodzicdw dzieci z zespotem Downa.
Stowarzyszenie jest zaangazowane w interesy oséb z zespotem Downa
oraz ich rodzicow. Fundacja oferuje nastepujaca pomoc:

e Wspieranie kobiet w cigzy z dzieckiem z zespotem Downa.

e Jesli chcg one same ustali¢, czy poradzg sobie z wychowaniem
dziecka z zespotem Downa. Fundacja udziela wowczas informacji
na temat zycia z zespotem Downa. Pozwala to rodzicom podjac
wiasciwg dla nich decyzje.

e Wspieranie rodzicéw noworodkéw z zespotem Downa.

e Strona Fundacji ds. Zespotu Downa to www.downsyndroom.nl.

Ksigzka ,Downsyndroom - Alle medische problemen op een rij” [,Zespot
Downa - wszystkie problemy medyczne pod rzad” wydana przez Artsen
voor Kinderen [Lekarze dzieciom] (2010) zawiera przeglad problemdw
medycznych, ktdre wystepujg u wielu osob z zespotem Downa, od
narodzin do wieku nastoletniego. Mozesz tez pobrac te ksigzke w
aplikacji on nazwie ,,Downsyndroom - Medisch op weg”
[,Downsyndrome - wstepne wsparcie medyczne”].

Strona “cyberpoli”

Jest to strona internetowa zawierajgca wiele informacji dla dzieci i
mitodziezy z chorobami przewlektymi lub niepetnosprawnoscia.
Znajdziesz na niej wiele informacji i doswiadczen, mozesz takze zadac
swe pytania. Jej strona internetowa to www.cyberpoli.nl/downsyndroom

VSOP
VSOP jest organizacjg parasolowg skupiajaca pacjentéw cierpigcych na
schorzenia rzadkie i genetyczne. Reprezentuje ponad 100 stowarzyszen
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dziatajacych na rzecz osob z chorobami rzadkimi i genetycznymi oraz ich
rodzin.

Centrum ds. Genetyki [Het Erfocentrum]

Centrum ds. Genetyki udziela informacji o chorobach genetycznych.
Mozesz sprawdzi¢ jego strony internetowe www.erfelijkheid.nl i
www.zwangerwijzer.nl

Stowarzyszenie sieci VG [Vereniging VG-netwerken]

To stowarzyszenie skierowane jest do oséb z niepetnosprawnosciq
intelektualng lub trudnosciami w nauce z powodu bardzo rzadkiego
zespotu oraz do ich rodzicdéw. Jego strong internetowg jest
www.vgnetwerken.nl .

Platforma ZON
Platforma ZON taczy rodzicéw przewlekle chorych dzieci z
niediagnozowanymi lub niezwykle rzadkimi chorobami.

Fundacja Serce [Hartstichting]
Wiecej informacji o wrodzonych wadach serca mozna znalezé na
www.hartstichting.nl.

Fetusned
Strona www.fetusned.nl zawiera informacje o nieprawidtowosciach kosci,
rak lub ndg, a takze informacje o mozliwych zabiegach leczniczych.

Holenderski Krajowy Instytut Zdrowia Publicznego i Srodowiska [RIVM]
RIVM ustala i koordynuje wszystko to, co dotyczy organizacji
przesiewowych badan prenatalnych. Na przyktad przekaz informacji i
przeprowadzanie badan. RIVM robi to w imieniu Ministerstwa Zdrowia,
Opieki Spotecznej i Sportu. Wejdz na strone www.rivm.nl .

Regionalne Osrodki Przesiewowych Badan Prenatalnych

Regionalne Osrodki Przesiewowych Badan Prenatalnych zapewniajq, ze
przesiewowe badania prenatalne sg prawidiowo zorganizowane w twoim
regionie. Wiecej informacji znajdziesz na stronie www.pns.nl.

Broszury o innych testach w trakcie ciazy
Mozesz przeczytac wiecej w ponizszych broszurach:

USG 13. i 20. tygodnia cigzy. Mozesz zapoznac sie z trescig tej broszury
na stronie www.pns.nl/folders.

W cigzy! To jest ogdlna broszura na temat cigzy. Znajdziesz w niej
rowniez informacje o badaniu krwi, ktéremu poddajesz sie w 12.
tygodniu cigzy. Badanie to okresla twojg grupe krwi. Wykazuje réwniez
obecnos$¢ chordb zakaznych. Broszure mozna znalez¢ na stronie
www.pns.nl/folders.

Broszury mozna réwniez znalez¢ u $wiadczeniodawcy opieki potozniczej,
lekarza rodzinnego lub ginekologa. Popros o nie.
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Co dzieje sie z twoimi danymi?

Czy decydujesz sie na przeprowadzenie przesiewowych badan
prenatalnych? W takim wypadku twoi swiadczeniodawcy opieki
zdrowotnej przechowajg twoje dane w dokumentacji medycznej. Jest to
niezbedne do sprawnego przebiegu badan.

Dane dotyczace twoich przesiewowych badan prenatalnych bedg
przechowywane w krajowej bazie danych (Peridos). Jesli zdecydujesz sie
na wykonanie testu NIPT, po badaniu moze pozostac¢ troche twojego
osocza krwi. Laboratorium wykonujace test przechowuje osocze krwi i
przynalezne do niego dane w odpowiednio zabezpieczonym systemie.
Osocze to ptynna czes¢ krwi bez zawartych w niej ptytek i komorek krwi.

Tylko osoby i podmioty $wiadczace ci opieke zdrowotng moggq
przegladac twoje dane przechowywane w bazie Peridos. Nalezg do nich
Swiadczeniodawca opieki potozniczej, ginekolog, laborant, pielegniarka i
technik USG.

Do czego wykorzystywane sg twoje dane

1. W celu kontroli, czy test NIPT, USG 13. tygodnia cigzy i USG 20.
tygodnia cigzy zostaty wykonane prawidtowo oraz czy podmioty
Swiadczace opieke zdrowotng i laboratoria nalezycie wykonujg
swojg prace (kontrola jakosci). Zajmuje sie tym Osrodek
Referencyjny ds. testéw NIPT (jest to wydziat RIVM, ktéry
monitoruje jakos¢ testéw NIPT) i Osrodek Regionalny. Osrodek
posiada na to zezwolenie Ministerstwa Zdrowia, Opieki Spotecznej
i Sportu. Pracownik O$rodka Regionalnego moze przegladac i
sprawdzac¢ dane (anonimowo). System jest skutecznie
zabezpieczony.

2. W celu dalszego ulepszania testéw NIPT, jak réwniez badan USG
13. i 20. tygodnia cigzy (monitorowanie i ocena). W tym celu
wykorzystywane sg dane statystyczne dotyczace badan i efektow
badan. Sg to na przyktad dane statystyczne dotyczace tego, ile
kobiet w cigzy decyduje sie na przesiewowe badania prenatalne,
jakie sg wyniki réznych badan.

3. Na potrzeby ewentualnych badan naukowych, jakie zostang
przeprowadzone w przysztosci. Naukowcy prowadzacy takie
badania mogg (pod $cisle okreslonymi warunkami) uzyskac¢ dane
pochodzace z testu NIPT, a takze badan USG 13. i 20. tygodnia
cigzy. Jednak aby moc wykorzystac¢ twoje dane lub osocze krwi
do przysztych badan naukowych, poprosimy cie najpierw o
wyrazenie na to zgody - patrz ramka na stronie 27.

Badania naukowe w przyszfosci
W przysziosci badacze moga chcie¢ wykorzystac¢ twoje dane pochodzace

z testéw NIPT i/lub badan USG 13. i 20. tygodnia cigzy i/lub twoje
osocze krwi pozostate po tescie NIPT. Obejmuje to dane pochodzace z
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wszelkich badan kontrolnych, jak réwniez dotyczace stanu zdrowia
dziecka po urodzeniu.

Podczas rozmowy konsultacyjnej lekarz zapyta cig, czy zgadzasz sie na
to, by w przysztosci badacze naukowi mogli wykorzysta¢ dane
pochodzace z twojego testu NIPT i twoje osocza krwi. Wytgcznie ty
decydujesz, czy wydasz na to swojg zgode, czy tez nie. Twoja zgoda lub
jej brak zostanie wprowadzona do bazy danych Peridos i zapisana w
laboratorium wykonujgacym test NIPT.

Nalezyta ochrona danych

Jesli wyrazisz zgode na wykorzystanie twoich danych w przysztych
badaniach naukowych, twoje dane osobowe beda dobrze chronione.
Naukowcy nie bedg mogli zobaczy¢ twojego nazwiska ani adresu. Nie
dowiedzg sie wiec, do kogo nalezg dane z badan i/lub osocze krwi.

Wycofanie zgody

Jesli zechcesz wycofac¢ swojg zgode na wykorzystanie danych i osocza
krwi do przysztych badan, zgtos to swojemu $Swiadczeniodawcy opieki
potozniczej. Baza danych Peridos poinformuje wtedy takze laboratorium
przeprowadzajqce test NIPT o wycofaniu zgody.

Nie chcesz, by$my przechowywali twoje dane w bazie danych
Peridos?

Jesli nie zyczysz sobie, bysmy przechowywali twoje dane w bazie danych
Peridos po zakonczeniu przesiewowych badaniach prenatalnych na
potrzeby kontroli i/lub dalszego doskonalenia badan prenatalnych, zgtos
to swojemu $wiadczeniodawcy opieki potozniczej. Zadba on o to, by po
porodzie w bazie danych pozostaty tylko twoje anonimowe dane
potrzebne do celdéw statystycznych. Jednak nikt nie bedzie mdgt
zobaczy¢ twoich danych.

Wiecej informacji?

Chcesz dowiedziec¢ sie wiecej o tym, w jaki sposdb chronimy twoje dane?
Twoj Swiadczeniodawca opieki potozniczej moze powiedzie¢ tobie wiecej
na ten temat.
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Kto opracowat niniejszq broszure?

Niniejsza broszura zostata opracowana przez grupe robocza. W skifad tej
grupy roboczej wchodzi wiele réznych holenderskich organizacji:
e Organizacja Technikéw Ultrasonografii (skrot holenderski: BEN)
Regionalne Osrodki Badan Przesiewowych
Centrum ds. Genetyki (nazwa holenderska: Het Erfocentrum)
Organizacja potoznych domowych (skrot holenderski: KNOV)
Organizacja pediatréw (skrét holenderski: NVK)
Organizacja ginekologow (skrot holenderski: NVOG)
Krajowy Instytut Zdrowia Publicznego i Srodowiska (skrot
holenderski: RIVM)
Organizacja genetykow klinicznych (skrot holenderski: VKGN)
e Organizacja pacjentdéw zrzeszajaca 90 organizacji ds. rzadkich i
genetycznych schorzen (skrét holenderski: VSOP)

Kolofon

Niniejsza broszura zostata opracowana w oparciu o wiedze, ktorg teraz
dysponujemy. Osoby oraz organizacje, ktére opracowaty niniejszg
broszure, nie ponoszg odpowiedzialnosci za ewentualne btedy w niej
widniejace. Osobistej porady zasiegng¢ mozna u $wiadczeniodawcy
opieki potozniczej lub ginekologa.

Niniejsza broszura widnieje rowniez na stronie www.pns.nl, gdzie
umieszczono informacje dotyczace badan w trakcie cigzy oraz po jej
zakonczeniu (przesiewowe badania prenatalne i noworodkéw). Czy
jestes$ swiadczeniodawcg opieki potozniczej? Wowczas mozesz zamowic
dodatkowe egzemplarze broszury w sklepie internetowym na stronie
www.pns.nl/webshop.

RIVM, marzec 2023 r.
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