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Opis przypadku

Zmiennosé markerow ultrasonograficznych
miedzy I a II trymestrem ciazy w zespole Downa

MACIE] SLODKI, MARIA RESPONDEK-LIBERSKA
Zaklad Diagnostyki i Profilaktyki Wad Wrodzonych, Instytut Centrum Zdrowia Matki Polki

Streszczenie

Zespolowi Downa w wielu przypadkach towarzysza wady wrodzone, w tym w 43% wady serca latwo dostrzegalne od 18-20. t.c. Jesli wystepuja
wady jest to trisomia stosunkowo latwa do zdiagnozowania w II trymestrze ciazy. W przypadku zespotu Downa bez wystepowania wad wrodzo-
nych, jedyna szansa na jego rozpoznanie moze by¢é ocena w I trymestrze ciazy, tzw. markeréw ultrasonograficznych. Przedstawiono przypadek
zespoh: Downa bez wad wrodzonych, zdiagnozowany w 12. t.c. na podstawie poszerzonej przeziernosci karkowej (NT) 1 niedomykalnosci zas-

tawki trojdzielnej (TR), ktorych juz nie stwierdzilismy w 15. t.c.

Stowa kluczowe: zespét Downa, markery ultrasonograficzne, przeziernos$é karkowa, niedomykalnosc zastawki tréjdzielne)

Wstep

Zespolowi Downa w wielu przypadkach towarzyszg wady
wrodzone, w tym w 43% wady serca fatwo dostrzegaine od 18-
20. t.c.'. W przypadku zespolu Downa bez wystepowania wad
wrodzonych, jedyng szansa na jego rozpoznanie moze byc
ocena w I trymestrze ciazy tzw. markeréw ultrasonograficz-
ny{:hz. Nalezy do nich: poszerzenie przeziernosci karkowej,
hipoplazja lub brak kosci nosowej niedomykalnosc¢ zastawki
tréjdzielnej > *. Malo jest w piémiennictwie publikacji zwraca-
jacych uwage na przej$ciowa obecnosc¢ niedomykalnosci zas-
tawki trdjdzielnej w I trymestrze cigzy u plodu z zespolem
Downa.

Opis przypadku

Pacjentka W. E., lat 35, w ciazy drugiej zglosila sie na
skriningowe badanie ultrasonograficzne w I trymestrze cigzy.
Cigza przebiegala bez dolegliwo$ci. Pacjentka 3 lata temu uro-
dzila sitami natury zdrowego chiopca. W badaniu ultrasono-
graficznym stwierdzono pojedynczy, zywy pléd bez istotnych
anomalii strukturalnych na obecnym etapie ciazy. W szczegéto-
wym badaniu stwierdzono przeziernosc¢ karku NT - 3,0 mm,
co dawato na obecnym etapie ciazy 95. percentyl (ryc. 1).
U ptodu uwidoczniono koéé nosowa. W badaniu dopplerowskim
stwierdzono prawidiowy rytm serca ptodu FHR - 156/min.,
prawidlowe spektrum przeplywuw przewodzie zylnym (ryc. 2).
Dodatkowo stwierdzono holosystoliczng, istotng niedomykal-
nos¢ zastawki trdjdzielnej (ryc. 3). Pacjentka zostata zakwali-
fikowana do wykonania testu PAPPA, w ktérym stwierdzono
prawidlowe stezenia markeréw (beta-HCG, bialko PAPPA)
w surowicy krwi matki. Z powodu obecnych markeréw ultra-
sonograficznych i wieku matki, mimo prawidlowego stezenia
markerow serologicznych ryzyko urodzenia dziecka z zespo-
tem Downa kwalifikowalo pacjentke do wykonania amnio-
punkcji celem oznaczenia kariotypu plodu. Dodatkowo z po-
wodu obserwowanej niedomykalnodci zastawki tréjdzielnej
1 poszerzonej przeziernosci karku skierowano pacjentke do

Ryc. 1. Przezierno$é karku NT - 3,0 mm w 12. t.c.

Ryc. 2. Prawidlowy przeplyw przez przewdd zylny w 12. t.c.

Zakladu Diagnostyki i Profilaktyki Wad Wrodzonych Instytutu
Centrum Zdrowia Matki Polki celem wykonania badania echo-
kardiograficznego serca plodu. Badanie wykonano w 15. t.c.
aparatem HDI 5000, glowica przezbrzuszng typu convex.
W badaniu nie obserwowano nieprawidlowosci strukturalnych.
Przeziernosé karku wynosita 1,8 mm (ryc. 4), uwidoczniono
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Ryc. 5. Prawidlowy przeplyw przez zastawke trojdzielng
w15, L.

3,3-milimetrowa kos¢ nosowq. Badanie echokardiograficzne
plodu réwniez nie wykazalo nieprawidlowosci. Stwierdzono
prawidlowy przeplyw przez zastawke tréjdzielng (ryc. 5).
Wniosek z badania brzmiat: Eutroficzny pidd 14,6/14,6 t.c. bez

Ryc. 6. Nietypowy obraz karku plodu w 15. t.c.

1stotnych uchwytnych anomalii strukturalnych na obecnym eta-
pie c13zy, z nietypowym cobrazem karku ptodu (ryc. 6). W wyni-
ku wykonanej w 15. t.c. amniopunkcji otrzymano kariotyp plo-
du z zespotem Downa. Pacjentka podjela decyzje o zakoncze-
niu cigzy w 17. tygodniu.

Dyskusja

Pod koniec XX 1 w XXI wieku coraz wiekszy nacisk kladzie
si¢ na nieinwazyjna diagnostyke prenatalna, ktora mozna za-
oferowac wszystkim kobietom ciezarnym, bez wzgledu na
wiek. Diagnostyka nieinwazyjna w 1 trymestrze ciazy rozwija
si¢ jednoczesnie na dwoch polach: ultrasonograficznym (prze-
ziernos¢ karkowa NT, kos¢ nosowa NB, zastawka tréjdzielna
TR, przewéd zylny DV) 1 serologicznym (beta-HCG, biatko
PAPPA) °.Odwielu lat w fazie badan jest badanie komodrek plo-
dowych wyizolowanych z cbwodowe) krwi matki 1 badanie DNA
plodowego w surowicy krwi ciezarnej ' Nadzien dzisiejszy ta
ostatnia metoda w Polsce dla pacjentdw jest jeszcze niedos-
tgpna.

Jednym z czolowych propagatorow ultrasonografii w diag-
nostyce prenatalnej jest profesor Kypros Nicolaides, ktorego
zespot opracowal 1 opublikowal przydatnosé markerow sono-
graficznych w prenatalnej diagnostyce ultrasonograficzne;j®.
Aktualnie na pierwszym miejscu stawiany jest pomiar przezier-
nosci karkowej” . Kolejnym istotnym markerem w diagnos-
tyce zespotu Downa wydaje sie by¢ obecnosc lub brak kosci
nosowej 1 niedomykalnosc zastawk! tréjdzielne; 243 Ewolucje
przeziernosci karkowej miedzy I 1 Il trymestrem opisywano
wielokrotnie, zwracajac uwage na fakt jej zaniku w II trymes-
trze cigzy, rowniez w przypadku plodow z zespolem Downa,
lub jej ewolucje do wodniakdw karku. W opisanym przypadku
obserwowali$my zanik na poczatku Il trymestru istotnej nie-
domykalnosdci zastawki trdjdzielnej. Dotychczas zwracano
uwage iz niedomykalnosc zastawki trojdzielne) w 1 trymestrze
u plodu moze byé spowodowana opdZnionym rozwojem po-
duszeczek wsierdzia prowadzacym do powstania wspdlnego
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kanalu przedsionkowo-komorowego. W przedstawionym przez
nas przypadkw budowa strukturalna ptodu w badaniu echo-
kardiﬂgraficznym byla prawidlowa. Niedomykalnos$c zastawki
tréjdzielnej przy prawidlowej budowie serca plodu moze
wigzac sie ze zmianami czynno$ciowymi w ukladzie krazenia
(przeciazenie wstepne - preload i lub przeciazenie nastepcze
— afterload), ktérych przyczyng moze by¢ obrzek nieimmuno-
logiczny, przymykanie przewodu tetniczego, wewnatrzmacicz-
ne ograniczenie wzrastania plodu, czy zespdl przetoczenia
miedzy bliznietami''. W opisanym przez nas przypadku nie
stwierdzaliSmy zadnej z tych patologii. Zatem przejéciowa
niedomykalno$c zastawki tréjdzielnej (TR) u ptodu z prawidlo-
wym przeplywem w przewodzie zylnym (DV) bez wspdlist-
nienia wady serca w przebiegu poszerzonej przeziernoéci
karkowe] mozna tlumaczyc nieprawidlowos$ciami w rozwoju
ukitadu limfatycznego plodu i zwigzanym z tym przecigzeniem
objetosciowym serca®*.

Prawidlowo wykonane badanie ultrasonograficzne zoceng

~przeziernosci karkowej 1 kosci nosowej plus wykonanie testu

PAPPA pozwala wykry¢ blisko 95% ptodéw z zespolem Downa.
Ocena zastawki tréjdzielnej i przewodu zylnego w znaczny
sposob nie zwieksza odsetka rozpoznan, jednak umozliwia
istotne zredukowanie wynikéw falszywie dodatnich, a co za
tym idzie liczby wykonanych procedur inwazyjnych * %

Niedomykalno$c zastawki tréjdzielnej jest réwnie silnym
markerem zespolu Downa jak hipoplazja lub brak kosci noso-
wej . Odpowiednio przeszkolony poloznik w zakresie badania
serca plodu jest w stanie prawidiowo ocenié przeplyw przez
zastawke tréjdzielng w I trymestrze ciazy *. W przypadku ptodu
z zespotem Downa bez wrodzonych anomalii strukturalnych
jedyng szansa na ultrasonograficzne zdiagnozowanie niepra-
widlowosci chromosomalnych moze byé szczegdtowe wyko-
nanie badania ultrasonograficznego miedzy 11-14. t.c., z uwz-
glednieniem przeplywdéw wewnatrzsercowych.

~ Nnioski

1. Niedomykalno$¢ zastawki tréjdzielnej w I trymestrze ciazy

u plodu z zespotem Downa i prawidlowa budowa serca
moze by¢ objawem przejéciowym i zanikac na poczatku II
trymestru ciazy.

2. Pl6d z zespotem Downa bez anomalii strukturalnych moze

_ by¢ zdiagnozowany dzieki badaniu ultrasonograficznemu
w I trymestrze ciazy z uwzglednieniem szczegélowego
badania serca.
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Ultrasound marker fluctuation between I and II trimester of pregnancy in Down syndrome

Abstract

In many cases Down syndrome coexist with congenital malformation, especially heart disease (43%), which can be easily seen in 18-20 weeks
of pregnancy. If there is no congenital malformation, sometimes the only chance to detect Down syndrome is evaluation the first trimester
ultrasound markers. We report a case of Down syndrome, diagnosed by ultrasound markers at 12th week of pregnancy increased nuchal
translucency (NT) and tricuspid regurgitation (TR), which both disappeared at 15th week of pregnancy.
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