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Opracowanie modelu opieki nad ci¢zarna z wrodzona wada serca u ptodu

1. Wstep

1.1. Epidemiologia wrodzonych wad serca

Wrodzone wady serca (CHD — congenital heart disease) stanowia najczgstsze wady
wrodzone zaréwno u ptodow, jak i u noworodkow. Wystepuja siedmiokrotnie czgsciej
niz zespot Downa. Jedna trzecia wrodzonych wad serca jest odpowiedzialna za znacza-
ca zachorowalno$¢ i umieralno$¢ noworodkow (Hoffman i wsp. 2002, Nelle i wsp. 2009,
Eurocat 2009). Czgstos¢ wystgpowania CHD u ptodow jest inna niz u noworodkow, jest
ona trzykrotnie wigksza (Hoffman i wsp. 1995), a historyczne statystyki pediatryczne
z kofica XX wieku nie uwzgledniaty zgondéw wewnatrzmacicznych, poronien samoist-
nych lub sztucznych, z powodu wad serca wystgpujacych w okresie zycia prenatalnego.
Kolejna istotna réznicg migdzy ptodem i noworodkiem z CHD jest r6znica w odsetku
wspoOlistnienia nieprawidtowosci chromosomalnych. W zalezno$ci od pismiennictwa
od 26% (Clur 1 wsp. 2011), 35% (Berg i wsp. 1988), 48% (Paladini i wsp. 1993) do
nawet 65% (Nicolaides 1 wsp. 1993) plodéw z wada serca ma nieprawidfowosci chro-
mosomalne. Ci pacjenci najczesciej nie trafiaja w rece kardiologow dziecigeych, sg nato-
miast czgsto konsultowani przez kardiologow prenatalnych oraz genetykow. Dodatkowo
od 25% (Fogel i wsp. 1991), 45% (Coper 1 wsp. 1986) do 66% (Tennstedt i wsp. 1999)
CHD u ptodow wspolistnieje z innymi nieprawidlowos$ciami pozasercowymi. Jest to
kolejna grupa pacjentow, ktorzy najczgsciej nie docieraja ani do kardiologéw ani do
kardiochirurgow. Rokowanie u ptodow z CHD i wspotwystepujaca dodatkowo anomalia
pozasercowq jest duzo powazniejsze, dlatego zdecydowanie czg$ciej kobiety z takim
problemem, zdiagnozowanym w odpowiednim czasie, po przeprowadzeniu prenatal-
nej konsultacji kardiologicznej decyduja si¢ na przerwanie ciazy (Sharland i wsp. 1991,
Garne i wsp. 2001).

Inna grupa wystepujaca tylko w okresie prenatalnym sa ptody z problemami kardio-
logicznymi w powiktanych ciazach wieloptodowych, przebiegajacych albo z zespotem
przetoczenia migdzy bliznigtami, albo z ptodem tzw. bezsercowym. Kolejne powodu-
jace zaburzenia kardiologiczne problemy to przypadki zgonu jednego z blizniat albo
bliznigta zrosnigte.

Pacjentami, ktorzy glownie facza kardiologow prenatalnych z kardiologami dzie-
cigcymi i kardiochirurgami, sa ptody z izolowanymi wadami serca, ktorych czgsto§¢
wystgpowania w Europie wynosi 7-10 przypadkow na 1000 urodzen (Eurocat 2009).
Polska jest jednym z pigciu panstw europejskich, ktore wykazalo ponad 10 przypad-
kéw CHD na 1000 urodzen. Pozostale to Austria, Niemcy, Szwajcaria i Malta (Eurocat
2009). Blisko potowa wrodzonych wada serca, jest na tyle ciezka, ze wymaga jednej lub
wigeej operacji kardiochirurgicznych w okresie noworodkowym i niemowlgcym (Bull
1 wsp. 1999, Allan 2000a, Brick i wsp. 2002, Allan 2003).

W Polsce rocznie odnotowuje si¢ 3000 operacji CHD u dzieci (Kubicka i Kawalec
2008). Poprawa diagnostyki i zaawansowane techniki operacyjne spowodowaty znaczna
poprawe w wynikach leczenia wad serca, ktore wezesniej charakteryzowaty sig¢ wysoka
smiertelnoscia (Berkley i wsp. 2009).

W Polsce przy zatozeniu, ze rocznie rodzi si¢ okoto 400000 noworodkow, otrzy-
mamy liczbe blisko 4000 noworodkow z izolowana wada serca i okoto 12000 ptodow
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z CHD wspotistniejaca z inng anomalia pozasercowa lub chromosomalna. Liczba wy-
krywanych prenatalnie wad serca stale rosnie (Stumpflen i wsp. 1996, Garne i wsp. 2001,
www.orpkp.pl). Wraz z poprawa czgstosci wykrywania CHD w ciazy liczba udzielanych
konsultacji bedzie rowniez proporcjonalnie rosnac. Przy poziomie diagnostyki prenatal-
nej, jaki uzyskano w Hiszpanii lub Francji tego typu porady potrzebowatoby w Polsce
rocznie okoto 2000 cigzarnych w stosunku do liczby noworodkéw z CHD i okoto 6000
w stosunku do liczby ptodéw z CHD i/lub ECM+ECA (Garne i wsp. 2001), a aktualnie
liczba cigzarnych z CHD u ptodu w osrodkach kardiologii prenatalnej typu C wynosi
rocznie okoto 700 kobiet.

1.2. Wykrywalnos$¢ przedurodzeniowa wrodzonych wad serca plodu

Wady serca ptodu sa jednymi z najtrudniejszych do wykrycia nieprawidtowosci
u ptodu (Gembruch i wsp. 1997, Respondek-Liberska i wsp. 1998, Benoit i wsp. 2003,
Eik-Nes 1 wsp. 2006, Respondek-Liberska i wsp. 2006a). Badania ultrasonograficzne sa
obecnie badaniem rutynowym praktycznie w catej Europie (Garne i wsp. 2001). Cho-
ciaz sam obraz 4 jam serca pozawala na wykrycie w zaleznos$ci od pismiennictwa okoto
50% CHD, niektore badania przesiewowe w Europie pokazuja wykrywalno$¢ w po-
pulacji niskiego ryzyka na poziomie 5-6% (Buskens i wsp. 1996, Quisser i wsp. 1998),
inne 14%, nieliczne 45% (Boyd i wsp. 1998, Hafner i wsp. 1998, Stoll i wsp. 1998).
W pracy analizujacej dane z 20 rejestrow wrodzonych wad serca w Europie najwyzszy
wspotczynnik wykrywalnosci stwierdzono we Francji (48%), Hiszpanii (45%) i Niem-
czech (40%), najnizszy we wschodniej Europie (Chorwacja, Litwa, Ukraina) 8% (Garne
i wsp. 2001). Sredni europejski odsetek wykrytych CHD obliczono na 25%. Zdecydo-
wanie czg$cie] wykrywano wady serca zwiazane z obecnoscia nieprawidtowego obrazu
4 jam serca. W innym opracowaniu, ktore objeto dane z 61 osrodkow sredni europejski
odsetek rozpoznan prenatalnych obliczono na 28% (Grandjean i wsp. 1999).

W Polsce w latach 2004-2005, dzigki dziatalnosci programu POLKARD-PRENA-
TAL, opracowane zostaly dane na temat stanu prenatalnej diagnostyki kardiologiczne;.
W roku 2003 obliczono wskaznik wykrywalnosci przedurodzeniowej CHD na okoto
10%, co jesli porownamy z danymi europejskimi opracowanymi w 2001 roku, plasuje
nas w dolnej czesci tabeli migdzy najnizej sklasyfikowana Chorwacja, Litwa 1 Ukraina
(8%), a Holandia i Dania (11%) (Garne i wsp. 2001, Respondek-Liberska i wsp. 2004). Ak-
tualnie rokrocznie do Ogolnopolskiego Rejestru Patologii Kardiologicznych (ORPKP)
jest wprowadzanych ponad 700 rekordow, czyli ptodow z problemem kardiologicznym,
co daje nam niecate 20% przypadkéw w stosunku do Zywo urodzonych noworodkow z
CHD, diagnozowanych prenatalnie. Jest to dwukrotnie lepiej niz w 2003 roku.

1.3. Podstawowe badanie serca plodu

W nomenklaturze polskiej, jak roéwniez §wiatowej rozrézniamy dwa rodzaje badania
serca ptodu. Przesiewowe badanie serca ptodu, ktore ma na celu odréznienie normy od
patologii 1 specjalistyczne badanie serca ptodu, wykonywane w osrodkach referencyj-
nych przez lekarzy specjalizujacych si¢ w echokardiografii ptodowej. Uzyskanie 50%
wykrywalnosci CHD na podstawie obrazowania 4 jam serca, drog wyptywu i 3 na-
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czyn wynosi $rednio okoto 5 lat i obejmuje wykonanie ponad 2000 badan (Tegnander
1wsp. 2006). Czy w zwiazku z takim czasem zdobywania doswiadczenia termin ,,bada-
nie przesiewowe” lub ,,skriningowe” jest wlasciwy? Definicja badania przesiewowego
mowi, ze powinno ono by¢ badaniem fatwym i charakteryzowac si¢ wysoka czuloscia
i swoistoscia. Czy konieczno$¢ pigcioletniego szkolenia i wykonanie ponad 2000 badan
w celu osiagnigcia tylko albo az 50% wykrywalnosci CHD pozwala nam moéwi¢ o ba-
daniu fatwym? Zaktadamy, ze obecnie prawie wszystkie cigzarne maja wykonywane
badania ultrasonograficzne, czy czuto$¢ wykrywania wad serca na poziomie 20%, od-
powiada definicji badania przesiewowego? Nie jest mozliwe, aby kazdy potoznik w Pol-
sce wykonywal rocznie 2000 badan serca ptodu. W zwiazku z tym w celu poprawy
diagnostyki prenatalnej CHD konieczne jest wyszkolenie grupy lekarzy, ktorzy beda
specjalizowaé si¢ w podstawowym badaniu serca ptodu, tzn. badaniu, ktorego celem
jest odroznienie serca o prawidtowej budowie od serca z CHD lub inna istotna patologia
kardiologiczna, przynajmniej z 50% skutecznoscia.

Aktualnie w pismiennictwie zarowno polskim, jak i zagranicznym znajdujemy licz-
ne protokoty badania serca ptodu adresowane zaréwno do lekarzy wykonujacych ba-
dania podstawowe, jak i do lekarzy wykonujacych specjalistyczne badania echokardio-
graficzne (Rychik 1 wsp. 2004, Allan i wsp. 2004, Lee i wsp. 2008, Wood 1 wsp. 2009,
Stodki i Respondek-Liberska 2009, Respondek-Liberska i Janiak 2010).

Rekomendacje, Sekcji Ultrasonografii Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego do-
tyczace badania serca ptodu, koncentruja si¢ na obrazie 4 jam serca i obrazie 3 naczyn.
W rozszerzonym badaniu serca zaleca si¢ oceng drog wyptywu i skrzyzowania wiel-
kich naczyn (Pietryga i Brazert 2009, Sekcja USG PTG 2011). Optymalnie prenatalna
diagnostyka wrodzonych wad serca powinna polega¢ na wykryciu wady przez lekarza
wykonujacego badanie podstawowe i skierowaniu pacjentki na specjalistyczne badanie
echokardiograficzne (Allan 2000b).

Lekarz wykrywajacy wadg serca u ptodu, kierujac pacjentke na konsultacje powi-
nien unika¢ stawiania rozpoznan. Ze wzgledu na mate doswiadczenie wstepne diagno-
zy sa czesto nieprawidtowe lub niepetne 1 wprowadzaja niepotrzebne niezrozumienie
1 zamieszanie. Pacjenci po ustyszeniu rozpoznania zaczerpuja informacje z internetu,
najczesciej blednie je interpretujac. Wykrycie wady serca u ptodu nie jest jednoznacz-
ne z postawieniem wlasciwego rozpoznania. Lekarz wykonujacy badanie podstawowe,
ktore oparte jest w zaleznosci od standardow na ocenie 4 jam serca, drog wyptywu
1 obrazu trzech naczyn, nie ma wiedzy na temat rodzaju wady, ktora wykryt. W wigk-
szos$ci lekarze wykrywajacy wadg serca widza patologie raz, dwa razy do roku, co moz-
na wywnioskowac po analizie danych z ORPKP (www.orpkp.pl). Dlatego postawienie
rozpoznania jest trudne dla lekarza wykonujacego badania podstawowe i taka pacjentka
musi by¢ skierowana do o$rodka referencyjnego, w ktorym pracuja kardiolodzy prena-
talni (Sholler 1 wsp. 2011).

Okoto 40-50% wrodzonych wad serca powinno zosta¢ wykryte na podstawie obrazu
4 jam serca, dodatkowa ocena drég wyptywu powinna zwigkszy¢ czuto$¢ badania do
65-70% (Nelle 1 wsp. 2009). I chociaz wszystkie protokoty badania serca ptodu uwzgled-
niaja te obrazy, to tylko we Francji i Hiszpani wykrywalno$¢ wad serca mozemy od-
notowa¢ na poziomie 45-48% (Eurocat 2009). Przyczyna tych rozbieznosci sa trudno-
$ci w interpretacji obrazu ultrasonograficznego, uzyskiwanego w roéznych potozeniach
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plodu. Nawet wykonanie podstawowego badania serca ptodu wymaga od ultrasono-
grafisty duzego doswiadczenia i wielu badan przeprowadzanych rowniez na chorych
plodach. Otylos¢ pacjentek, doswiadczenie badajacego, zaawansowany wiek ciazowy
maja rowniez istotny wptyw na prawidtowos¢ badania (Clur i wsp. 2012). Umiejetnosc
dobrego wykonania badania podstawowego serca ptodu, ktorego czutos¢ bedzie wy-
nosi¢ 50%, nabywa si¢ po wykonaniu wielu badan echokardiograficznych w osrodku
referencyjnym pod okiem doswiadczonych kardiologow prenatalnych (Tegnander i wsp.
2006). Rowniez w kardiologii dziecigcej badanie echokardiograficzne staje si¢ jednym
z najistotniejszych badan diagnostycznych (Siwiniska i wsp. 2012). Dla poréwnania bie-
glo$¢ w ocenie serca noworodka mozna uzyska¢ po wykonaniu 500 badan (Kawalec
i wsp 2009), natomiast badania echokardiograficznego u dorostych po wykonaniu 300
badan w ciagu roku (Peariman i wsp. 1987, Quinones i wsp. 2003).

Tylko state doszkalanie si¢ w osrodkach referencyjnych pozwala na poprawienie
skutecznos$ci badan podstawowych, co ewidentnie udowodniono w pracy Pezard i wsp.
opartej na 12 letniej obserwacji (Pezard i wsp. 2008).

W celu utrzymania, jakosci badan na odpowiednim poziomie pracownia kardio-
logii prenatalnej powinna rejestrowa¢ wg L. Allan minimum 250-500 badan echo-
kardiograficznych rocznie, w tym minimum 50 badan ptodow z wada serca (Allan
i wsp. 2004). Nalezy przy tym podkresli¢ role i znaczenie wiodacych trzech polskich
osrodkow kardiologii prenatalnej typu C, ktore od lat rejestruja ponad 100 wad serca
rocznie i w zwiazku z tym naleza do jednych z najbardziej doswiadczonych w Europie
(www.orpkp.pl).

1.4. Echokardiograficzne badanie serca plodu

Wykrywalno$¢ CHD oparta na badaniach podstawowych wynosi od 8 do 48% (Eu-
rocat 2009, Garne i wsp. 2001), natomiast badanie echokardiograficzne w o$rodku kar-
diologii prenatalnej pozwala na wykrycie ponad 90% przypadkow anomalii kardiolo-
gicznych (Achiron i wsp. 1992, Respondek-Liberska 1998, Meyer-Wittkopf 1 wsp. 2001,
Perolo 1 wsp. 2001, Berghella i wsp. 2001, Shub i wsp. 2004, Tegnander i wsp. 2006,
Eurocat 2009, Nelle 1 wsp. 2009). Specjalistyczne badanie echokardiograficzne nie jest
ukierunkowane na wykrywanie CHD w ciazach niskiego ryzyka, jest ono przeznaczo-
ne do badania ptodow z ciaz wysokiego ryzyka, a w szczegdlnosci do badania ptodow
z wykryta CHD, rowniez w I trymestrze ciazy (Bronshtein i wsp. 1993, Kaczmarek
1 wsp. 2007, Stodki 1 wsp. 2007). Zadaniem specjalistycznego badania echokardiogra-
ficznego jest postawienie ostatecznego rozpoznania, czgsto bardzo zlozonego proble-
mu kardiologicznego. Migjsce i rola badania kardiologicznego u ptodu zostato opisane
w licznych opracowaniach (Respondek-Liberska 2008a, Respondek-Liberska 2008b).
Rowniez wskazania do badania echokardiograficznego publikowano juz wielokrotnie
(Respondek-Liberska 1998, Respondek-Liberska i wsp. 2006b, Allan i Huggon 2004).
Sposrod wskazan matczynych, rodzinnych i ptodowych, te ostatnie zwiazane sa z naj-
wigksza wykrywalno$cia CHD, szczegolnie stwierdzenie nieprawidtowosci w badaniu
podstawowym.

Chociaz trafno$¢ rozpoznan w osrodkach referencyjnych wynosi ponad 90%, nie
mozemy zapomina¢ o czynnikach, ktore to modyfikuja. W diagnostyce prenatalnej
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mamy do czynienia czgsto z problemem ztozonym w obrebie tylko samego serca. Im
prostsza wada, tym mniej czynnikow zewngtrznych wptywa na prawidtowos¢ stawianej
diagnozy. Inaczej sytuacja wyglada w przypadku problemu ztozonego. Wczesna lub
pozna ciaza, otylos¢ pacjentki, utozenie ptodu moga mie¢ istotne znaczenie w postawie-
niu ostatecznej, prawidtowej diagnozy. Badanie w trudnych warunkach lub we weczesnej
ciazy zawsze wymaga weryfikacji, najlepiej innego dnia, przy innym ulozeniu ptodu,
optymalnie przez kolejnego kardiologa prenatalnego.

Przed rozpoczgciem badania u ptodu z CHD powinno si¢ poinformowac pacjentke,
ze badanie trwa minimum 30, a czasem nawet 60 minut i wymaga analizy wszystkich
segmentow uktadu krazenia. Badanie jest trudne i wymaga od lekarza petnej koncentra-
cji, dlatego na wszystkie pytania zostanie udzielona odpowiedz po skonczeniu badania,
anie w trakcie. Osoby uczestniczace w badaniu (lekarze, studenci, pielggniarki, rodzina)
rowniez powinny unika¢ komentarzy. Zaleca si¢ jak najrzadsze korzystanie z dopplera
spektralnego, zwlaszcza w przypadkach nierokujacych przezycia, poniewaz odgtos bija-
cego serca wptywa bardzo emocjonalnie na rodzicow (Allan i Huggon 2004).

Specjalistyczne badanie echokardiograficzne wykonuje si¢ nie tylko w przypadku
CHD, ale rowniez w innych problemach pozasercowych, takich jak torbiel jajnika (Stod-
kiiwsp. 2008b, 2009b, 2009¢), wysiek w klatce piersiowej (Stodki i wsp. 2008a, 2009a),
wodobrzusze (Respondek-Liberska i wsp. 1996), niedroznos¢ jelit (Slodki i wsp. 2008c).
Celem badania echokardiograficznego w wadach pozasercowych jest ocena wydolnosci
uktadu krazenia i kwalifikacja ptodu do ewentualnego zabiegu wewnatrzmacicznego.
Dodatkowo specjalistyczne badanie echokardiograficzne pozwala wykrywac niepra-
widlowosci, ktorych nie rozpoznaje si¢ w podstawowym badaniu serca (Respondek-
-Liberska 1 wsp. 2002, Respondek-Liberska 2004b).

1.5. Rezonans magnetyczny w diagnostyce wrodzonych wad
serca u plodu

W zwiazku z ograniczeniami wynikajacymi ze specyfiki badania echokardiogra-
ficznego u plodu, takimi jak: matowodzie, utozenie ptodu, zaawansowany wiek ciazy,
otylos¢ pacjentek, a z drugiej strony ciaglym postgpem w diagnostyce rezonansem
magnetycznym, rozpoczeto proby badania serca ptodu przy pomocy MRI. Poczatko-
we prace dotyczace oceny zdrowych serc plodu dawaty obiecujace efekty (Gorincour
1 wsp. 2007, Saleem 2008, Manganaro i wsp. 2008). Jednak pozniejsze badania nie
wykazaty przewagi rezonansu magnetycznego nad badaniem echokardiograficznym
(Manganaro i wsp. 2009, Votino i wsp. 2012). Chociaz badanie rezonansem eliminuje
wezesniej wymienianie ograniczenia badania echokardiograficznego, to natrafia na inne
czynniki, ktore w znaczny sposob je ogranicza: ruch ptynacej krwi, ruchy ptodu. Nawet
proby sedacji farmakologicznej ptodu nie przyniosty wymiernej poprawy (Votino i wsp.
2012). Ciekawym spostrzezeniem, w badaniach Votino i wsp., jest zidentyﬁkowanie
w porownanlu z badaniem echokardiograficznym trzech przypadkow wigcej koarktacji
aorty (Votino i wsp. 2012). By¢ moze w przysztosci, w miare poprawy technologii MRI,
badanie to bgdzie nalezato do arsenatu narzgdzi kardiologa prenatalnego, ale na obec-
nym etapie jest stosunkowo rzadko wykorzystywane.
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1.6. Kardiologia prenatalna, jako odr¢bna dziedzina medycyny

Kardiologia prenatalna nie jest w Polsce obecnie wydzielona odrebna specjalizacja
medyczna. Na jej styku spotykaja si¢ liczni specjalisci poczawszy od ginekologdw i po-
toznikéw, poprzez neonatologéw, genetykow, radiologow na kardiologach dziecigcych
1 pediatrach konczac. W wyszukiwarce bazy PubMed znajduje sig¢ aktualnie 2051 prac
zwigzanych z tematem kardiologii prenatalnej (fetal cardiology). Pierwsza praca pojawi-
ta si¢ w 1951 roku i dotyczyta statego monitorowania pracy serca ptodu (Steer i Hertsch
1951). Kolejne pojedyncze prace ukazaty si¢ w latach pigédziesiatych, szes¢dziesiatych
1 siedemdziesigtych (Vahl 1968). Zauwazalny wzrost liczby prac, dotyczacych kardiolo-
gii prenatalnej, obserwujemy w drugiej potowie lat osiemdziesiatych, kiedy ich liczba
wzrosta do blisko 30 rocznie i ma nadal tendencje rosnaca. Wzrost ten jest niewatpliwe
zwigzany z rozwojem ultrasonografii i echokardiografii ptodowej. W XXI wieku rocz-
nie w bazie PubMed rejestrowanych jest ponad 100 prac naukowych z zakresu kardio-
logii prenatalne;.

Podstawowym badaniem, na ktorym oparta jest prawie w cato$ci diagnostyka w kar-
diologii prenatalnej jest badanie echokardiograficzne ptodu. Pierwsze prace dotyczace
echokardiografii ptodowej pojawity si¢ w roku 1968 i dotyczyly fizjologicznej oceny
serca ptodu (Kratochwil 1968, Kratochwil i Sassi 1969). Podobnie jak w przypadku kar-
diologii prenatalnej, liczba prac z echokardiografii ptodowej ukazujaca si¢ w ciagu roku
stale rosnie, przekraczajac w roku 2011 liczbg 200 artykutow.

Autorka pierwszego podrecznika z echokardiografii plodowej pt: Manual of Fetal
Echocardiography byla prof. Lindsey Allan z Londynu, ktora jest uwazana za jedna
z glownych pionierek rozwoju echokardiografii i kardiologii prenatalnej w Europie (Al-
lan i wsp. 1980).

W Polsce autorka pierwszego podrecznika pt: Echokardiografia i kardiologia plodu
wydanego w 1998 roku byta prof. Maria Respondek-Liberska. Natomiast pierwsze prace
naukowe autorstwa prof. Respondek-Liberskiej 1 dr Respondka pojawily si¢ na poczatku
lat dziewigcdziesiatych (Respondek A. i wsp. 1990, Respondek M. i wsp. 1992a, Re-
spondek M. i wsp. 1992b).

Kardiologia prenatalna wymaga wiedzy z zakresu kilku specjalnosci medycznych.
Prawidtowo udzielona prenatalna konsultacja kardiologiczna wymaga znajomosci pato-
logii ciazy, potoznictwa, neonatologii, kardiologii, kardiochirurgii, jak rowniez genety-
ki. Aktualnie zadna specjalno$¢ nie obejmuje takiego obszaru wiedzy.

1.7. Miejsce kardiologii prenatalnej we wspolczesnej medycynie

Jesli istnieje mozliwo$¢ zaoferowania wlasciwego i skutecznego leczenia, nalezy jak
najwczesniej postawi¢ rozpoznanie, aby planowanie, rozpoczgcie oraz zakonczenie te-
rapii mozna bylo rozpoczac tak szybko, jak to jest mozliwe. Postawienie prawidtowego
rozpoznania jest pierwszym krokiem w kierunku podjecia wysitku wlasciwej terapii
(Katz 2006). W wyniku uwzglednienia prenatalnej diagnostyki wad serca mozliwe jest
zmniejszenie zachorowalnosci 1 potrzeby pilnych interwencji u noworodkéw po poro-
dzie (Levey i wsp. 2010, Sholler i wsp. 2011). Dobrze przygotowana opieka poporodowa
przez dobrze poinformowany zespot, sktadajacy si¢ z potoznika, neonatologa, kardio-
loga dziecigcego, ma na celu poprawe rokowania i odlegtych efektow leczenia (Berkley
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1 wsp. 2009). Noworodki z wrodzona wada serca urodzone bez diagnostyki prenatalnej,
w osrodkach o niskim stopniu referencyjnosci sq narazone na znaczaco gorsze wyni-
ki leczenia, w zwiazku z brakiem mozliwosci udzielenia szybko odpowiedniej opieki
(Tworetzky 1 wsp. 2001, Mahle i wsp. 2001, Berkeley i wsp. 2009). Prenatalna diagnosty-
ka zwiazana jest z mniejsza kwasica, rzadszymi powiktaniami neurologicznymi i weze-
$niejszym terminem operacji. Natomiast opdznienie postawienia rozpoznania prowadzi
do niedotlenienia, wstrzasu, wielonarzadowego uszkodzenia i co za tym idzie gorszych
wynikéw operacji zarowno wezesnych, jak i poznych (Mahle i wsp. 2001, Tworetzky
1 wsp. 2001)

Diagnostyka prenatalna to rowniez oszczednosci. W przypadku osiagnigcia 50%
wykrywalnosci CHD w Polsce, w skali roku na transporcie noworodkow w stanie za-
grozenia zycia, wykorzystujac bezpieczny transport in utero, mozna zaoszcze¢dzi¢ okoto
13 mln ztotych (Respondek-Liberska i wsp. 2004a).

Prenatalna diagnostyka CHD, w niektorych wadach serca poprawia rokowanie,
szczegblnie w wadach przewodozaleznych (Copel 1 wsp. 1997, Bonnet i wsp. 1999, Two-
retzky 1 wsp. 2001, Mahle i wsp. 2001, Franklin i wsp. 2002, Mellander i wsp. 2005,
Fuchs i wsp. 2007, Blythlwsp 2008). Podstawowym celem prenatalnej diagnostyki kar-
diologicznej nie jest leczenie ptodu, tylko ustalenie rozpoznania i mozliwie jak najbar-
dziej precyzyjne przedstawienie kobiecie cigzarnej rokowania oraz mozliwosci leczenia
noworodka po porodzie. Poprawa jakosci diagnostyki prenatalnej i taczace si¢ z tym
coraz lepsze efekty leczenia kardiochirurgicznego skutkuja coraz wigksza liczba osob
dorostych po leczeniu kardiochirurgicznym, przeprowadzanym w okresie noworodko-
wo-niemowlecym. Stawia to, coraz nowsze i trudniejsze wyzwania dla kardiologow
dziecigcych, jak i dorostych (Hoffman i wsp. 2004, Kubicka i Kawalec 2008).

Swiatowe stowarzyszenia kardiochirurgéw od lat pracuja nad opracowaniem obiek-
tywnego systemu oceny ryzyka operacji kardiochirurgicznych wrodzonych wad serca.
Sama procentowa wartos¢ zgondw pooperacyjnych nie oddaje w petni jakosci osrodka
kardiochirurgicznego. Osrodki o duzej umieralnosci wcale nie musza by¢ gorsze do
osrodkow, gdzie te wskazniki sa lepsze, wszystko zalezy od stopnia trudnosci przepro-
wadzanych zabiegdw operacyjnych. W celu uniknigcia wyciagania btednych wnioskow,
co do kwalifikacji osrodka powstaty, w wyniku wieloo$rodkowych prac badawczych,
niezaleznie dwa systemy oceny efektow leczenia: RACHS-1 (Risk Adjustment in Con-
genital Heart Surgery 1 ABC (Arystotle Basic Complexity) (Lacour-Gayet i wsp. 2004,
Jenkins 1 wsp. 2004, Jacobs i wsp. 2007, Jacobs 1 wsp. 2009, Bojan i wsp. 2011). Glow-
nym celem tych klasyfikacji jest proba obiektywnej oceny efektow leczenia poszcze-
golnych osrodkow kardiochirurgicznych. Systemy kardiochirurgiczne nie uwzgledniaja,
w swoich ocenach ryzyka i rokowania, wspotwystepujacych z CHD wad pozasercowych
i nieprawidtowosci chromosomalnych, ktorych obecnosé istotnie wptywa na rokowanie
i w zwiazku z tym konieczne jest ich uwzglednienie w konsultacji prenatalnej. Pro-
be potaczenia systemu kardiochirurgicznego Aristotle z diagnostyka prenatalna podjat
Freund i wsp. opracowujac Medical-Aristotle-Personal and eXtracardiac score (P-MAP-
XX-score). Po uwzglednieniu dodatkowo powiktan neurologicznych i pozasercowych
w dalszym ciagu uzyskiwano bardzo wysoka zgodnos$¢ rozpoznan, sposobu postepo-
wania i rokowania w stosunku do opinii, stawianych po urodzeniu dziecka (Freund
i wsp. 2008).
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Kardiologia prenatalna zajmuje si¢ monitorowaniem réznego rodzaju terapii prowa-
dzonych u cigzarnych i ich wptywie na uktad krazenia ptodu. W przypadku stwier-
dzenia nieprawidtowosci mozna modyfikowac¢ dawke leku lub go odstawi¢ (Respondek
1 wsp. 1995, Krason i wsp. 2002).

Kolejna duza gatezia kardiologii prenatalnej jest diagnostyka i leczenie zaburzen
rytmu serca u ptodu (Stanczyk i wsp. 2004, Eliasson i wsp. 2011, Respondek M. i wsp.
1997, Respondek M. i wsp. 1990, Hamela-Olkowska i wsp. 2010).

1.8. Prenatalna kardiologia interwencyjna

Proby leczenia wewnatrzmacicznego sa podejmowane od ponad 20 lat. Poczatkowo
z bardzo miernym efektem zostaty wstgpnie wstrzymane. Jednak w ostatnich 10 latach
ponownie rozpoczeto proby zabiegdow wewnatrzmacicznych poprawiajac technike za-
biegow, ale rowniez ktadac duzy nacisk na odpowiedna kwalifikacje pacjentow. Zabie-
gowe leczenie ptodow powinno by¢ ograniczone do kilku procedur i prowadzone tylko
w osrodkach specjalizujacych si¢ w tego typu zabiegach (Allan 2012).

W Polsce pojawity si¢ pierwsze prace dotyczace skutecznej balonoplastyki u ptodu
ze stenoza aortalna (Dangel i wsp. 2011), ale jednoczesnie uzyskano istotna poprawe
w przezywalnos$ci u tych noworodkow z krytyczna stenoza aortalna, u ktorych zabieg
plastyki wykonywano bezposrednio po porodzie (Respondek-Liberska i wsp. 2012).

1.9. Prenatalne klasyfikacje wrodzonych wad serca

Podstawowym zadaniem kardiologa prenatalnego jest raczej dostarczenie odpowied-
nich informacji rodzicom, neonatologom i kardiologom dziecigcym, genetykom oraz
potoznikom niz leczenie (Allan i Huggon 2004). Wiele prac naukowych udowodnito
wysoka zgodno$¢ prenatalnych i postnatalnych rozpoznan wrodzonych wad serca (Nel-
le i wsp. 2009, Berkley i wsp 2009, Clur i wsp. 2012). W zwiazku z tym poszczegdlne
osrodki zajmujace sig¢ kardiologia prenatalna, w celu lepszej komunikacji migdzy kar-
diologami prenatalnymi, neonatologami i kardiologami dziecigcymi, opracowuja wia-
sne systemy klasyfikacji wrodzonych wad serca.

W 1998 roku ukazata sig praca Wald’a i Kennard’a klasyfikujaca prenatalnie wrodzone
wady serca pod katem znaczenia diagnostyki prenatalnej dla rokowania i postgpowania
pourodzeniowego (Wald i Kennard 1998). Skala Wald’a opisuje cigzko$¢ zdiagnozowanej
patologii oraz mozliwos¢ leczenia. Wyrdzniamy w niej 6 kategorii:

A: Wady letalne w zyciu ptodowym lub po urodzeniu bez wzglgdu na udzielona

pomoc, np. lewostronny izomeryzm z blokiem serca i obrzgkiem;

B: Wady, ktorych leczenie jest niedostatecznie zadowalajace, obciazone wieloma

powiktania i powaznym rokowaniem, np. HLHS;

C: Wady, ktorych leczenie nie jest zadowalajace po porodzie, ale dla ktorych lecze-

nie prenatalne poprawia rokowanie;

D: Wady, w przypadku ktorych diagnostyka prenatalna nie przynosi wymiernych

korzysci, np. TOF;

E: Wady niewymagajace leczenia w dziecinstwie, dla ktorych diagnostyka prena-

talna nie jest wymagana, np. VSD, tagodna PS;
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F: wady, ktorych diagnostyka prenatalna istotnie wptywa na rokowanie i postgpo-
wanie po porodzie, np. TGA.

W Nowym Meksyku w przypadku wykrycia wady serca, badania echokardiogra-
ficzne sa przeprowadzane co 4 tygodnie lub czgsciej, jesli zachodzi taka konieczno$cé
(Berkley i wsp. 2009). Ostateczny plan opieki poporodowej noworodka z wrodzona
wada serca jest ustalany okoto 34 tygodnia ciazy ze wzgledu na potencjalng mozliwosé
transportu lotniczego cigzarnej do innego osrodka (Berkley i wsp. 2009). Kardiologicz-
na konsultacja prenatalna konczy si¢ zakwalifikowaniem ptodu do jednej z 5 grup:

1. Standardowa opieka.

2. Pordd w szpitalu rejonowym.

3. Porod w osrodku referencyjnym z intensywna terapia noworodka z mozliwoscia
kardiologicznych zabiegow inwazyjnych (zabieg Rashkinda, balonoplastyka,
stenty), wigkszo$¢ wad przewodozaleznych.

4. Poréd w osrodku referencyjnym z intensywna terapia noworodka z planowym
zabiegiem kardiochirurgicznym.

5. Koniecznos¢ transportu ptodu in utero.

W celu tatwiejszej komunikacji z cigzarna, w Harris Birthright Centre for Fetal Me-
dicine w King’s College Hospital w Londynie, rowniez wprowadzono podziaty CHD
w zaleznosci od cigzko$ci wady i rokowania. W skali od 1 do 10 opisano wady bardzo
dobrze rokujace, jako 1 i wady o rokowaniu najcigzszym jako 10 (Allan i Huggon 2004).
W grupie wad 1 i 2 zakwalifikowano, w zaleznosci od cigzkos$ci, ubytki w przegrodach
migdzyprzedsionkowych i miedzykomorowe;j, tagodne postacie stenozy ptucnej i aor-
talnej. W grupie od 3 do 6 umieszczono wady, w ktorych mozliwa jest catkowita korek-
cja kardiochirurgiczna. W grupach od 7 do 10 znajduja si¢ wady, w ktorych przewiduje
si¢ leczenie paliatywne, czesto wieloetapowe. Innym podziatem jest podziat ogranicza-
jacy sig tylko do trzech grup: tzw. ,,dobrej”, do ktorej zaliczamy wady o niskim ryzyku,
grupa wad o umiarkowanym ryzyku, o niskiej umieralnosci okotooperacyjne;j i ostatnia
grupa wad o wysokim ryzyku §miertelnosci operacyjnej, czgsto koniecznoéci wieloeta-
powego leczenia kardiochirurgicznego (Allan i Huggon 2004).

1.10. Podzial wad serca wedlug Ogolnopolskiego Rejestru Patologii
Kardiologicznych u Plodu

W oparciu 0 ORPKP opracowano polski model klasyfikacji wrodzonych wad serca
dzielac je poczatkowo na 3 grupy: tagodne, ciezkie i krytyczne, a od roku 2012 na 4 gru-
py. Podzial w gtowniej mierze jest uzalezniony od ewentualnej koniecznosci i czasu, ja-
kiego bedzie wymagat noworodek do udzielenia mu pierwszej pomocy kardiologicznej
lub kardiochirurgicznej (Respondek-Liberska 1 wsp. 2011, Respondek-Liberska 2012).

Do grupy A zaliczono wady ,tagodne”, tzn. wady, ktore nie stanowia zagrozenia
zycia ptodu i noworodka, w zwiazku z tym nie wymagaja interwencji kardiologicznej
i kardiochirurgicznej w okresie prenatalnym i noworodkowym. Porod takiego noworod-
ka moze odby¢ si¢ w szpitalu rejonowym, w asyscie standardowego personelu medycz-
nego w czasie porodu potrzebna jest asysta potoznej, potoznika i neonatologa. Nowo-
rodek po porodzie nie wymaga podania lekow kardiologicznych i nie bedzie wymagat
zabiegu kardiologiczno-kardiochirurgicznego. Dziecko bedzie planowo kwalifikowane
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do konsultacji kardiologicznej w poradni kardiologii dziecigcej celem ustalenia dalszego
postepowania. Do typowych anomalii, ktore kwalifikowano, jako ,,tagodne” zaliczono
np. prawostronny tuk aorty, dysproporcje w obrazie 4 jam serca bez wady strukturalnej,
izolowang przetrwalg zyle gtowng gorna, czgSciowy nieprawidlowy sptyw zyl ptuc-
nych. Do wad ,,tagodnych” zaliczano takze ubytki w przegrodzie migdzyprzedsionko-
wej o typie ASD primum, mig$niowe ubytki w przegrodzie migdzykomorowej, wspolny
kanat przedsionkowo-komorowy, tagodne postacie tetralogii Fallota. Zadna z wyzej wy-
mienionych anomalii niec wymaga operacji w okresie noworodkowym. Noworodek po
rutynowych dziataniach i po konsultacji kardiologicznej jest wypisywany do domu.

Do grupy drugiej (grupy B) zaliczano wady cigzkie, tzn. takie, w przypadku ktorych
konieczne jest podjecie leczenia po porodzie. Przyktadem takich wad jest HLHS z sze-
rokim FO, TGA z szerokim FO, atrezja zastawki trojdzielnej, ztozone wady serca z po-
jedyncza komora, wspolny pien tetniczy, podwodjne odejscie naczyn z prawej komory
serca, koarktacja aorty, przerwany tuk aorty, rézne formy izomeryzmu. W wigkszosci
przypadkow sa to wady przewodozalezne wymagajace podawania Prostinu u nowo-
rodka przed planowanym zabiegiem kardiologiczno-kardiochirurgicznym. Optymalnie
noworodek powinien rodzi¢ si¢ w osrodku referencyjnym, chociaz w trakcie porodu
wystarczy standardowa asysta potoznej, potoznika i neonatologa. U noworodka po za-
tozeniu drogi dozylnej rutynowo powinien zosta¢ wiaczony Prostin, minimum do czasu
konsultacji kardiologa, planowe przeniesienie do kliniki kardiologicznej w ciagu kilku
dni po porodzie. Nastepnie zaplanowanie operacji kardiochirurgicznej. Noworodek wy-
pisywany jest ze szpitala w zalezno$ci od rodzaju wady albo po korekeji catkowitej, albo
po pierwszym etapie operacji paliatywnej. Podobnie jak w przypadku wad ,,tagodnych”
ostateczna kwalifikacja do porodu powinna odby¢ si¢ nie wczesniej niz przed 36 tygo-
dniem ciazy, jesli z przyczyn niezaleznych mamy do czynienia z porodem przedwcze-
snym poza osrodkiem referencyjnym, cigzarna po diagnostyce prenatalnej moze urodzi¢
w szpitalu rejonowym, skad noworodek, po podaniu Prostinu, bedzie przewieziony do
osrodka referencyjnego.

Trzecia grupa wad (grupa C) to wady krytyczne, tzn. stanowiace zagrozenie zy-
cia ptodu lub noworodka, w ktorych przewidywano konieczno$¢ pilnej interwencji albo
przed porodem albo bezposrednio po porodzie. W tych przypadkach zaréwno termin
porodu, jak 1 sposob porodu (data i godzina porodu) powinny by¢ uzgodnione pomiedzy
zespotem potoznikow, neonatologow, kardiologéw dziecigcych a pracownia cewniko-
wan, ktorej zespot oczekuje na chorego noworodka. Sa to wady najczesciej takze prze-
wodozalezne (podobnie jak w grupie B), ale do dziatan pilnych. Do tej grupy wad zali-
czono: krytyczna stenozg aortalna, krytyczna stenoze ptucna, HLHS z restrykcyjnym
otworem owalnym, TGA z restrykcyjnym otworem owalnym. Do tej grupy wad naleza
takze ektopie serca z prawidtowa budowa serca. W tych przypadkach konieczny jest po-
rod noworodka w osrodku referencyjnym dysponujacym zapleczem potozniczo-neona-
tologicznym i kardiologiczno-kardiochirurgicznym. Aktualnie w Polsce takie kryteria
spehnia tylko Instytut Centrum Zdrowia Matki Polki.

Grupa D to wady najcigzsze, w ktorych aktualnie brak jest mozliwosci leczenia
zarowno ptodu, jak i noworodka lub proby terapii koncza si¢ w 100% zgonem. Jako
przyktad takich nieprawidtowosci wymieniono: kardiomiopati¢ gabczasta z wada serca
i blokiem catkowitym, gigantyczny lewy przedsionek w przebiegu krytycznej stenozy
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aortalnej, hipoplazje lewego serca z zaro$nigtym otworem owalnym, tetniak lewej ko-
mory serca z niewydolno$cia krazenia, zespot Ebsteina z hipoplazja ptuc ptodu, wspol-
ne serce u zroslakow. Dla tych ptodow i noworodkow przewidywane jest postgpowa-
nie konserwatywne, z udzialem lekarzy hospicjum pediatrycznego, optymalnie porod
w osrodku referencyjnym (Respondek-Liberska 2012).

Zakwalifikowanie wady do poszczegolnej grupy wedtug Respondek-Liberskiej po-
winno odby¢ si¢ tylko w osrodku kardiologii prenatalnej i po konsultacji przeprowadzo-
nej przez lekarza z certyfikatem echokardiograficznego badania serca ptodu dla zaawan-
sowanych (Respondek-Liberska i wsp. 2006, Respondek-Liberska 2012).

1.11. Osrodki kardiologii prenatalnej w Polsce

Aktualnie $rodowisko lekarzy tworzacych w Polsce kardiologig prenatalna skupia
si¢ wokot Ogolnopolskiego Rejestru Patologii Kardiologicznych u Plodu (ORPKP) (Re-
spondek-Liberska i wsp. 2008, Stodki i wsp. 2011c, Stodki i wsp. 2012). ORPKP to inter-
netowa baza danych, ktora powstata dzigki programowi Ministerstwa Zdrowia Kardio-
Prenatal. W oparciu o baze¢ danych klasyfikujemy referencyjnos¢ osrodkow kardiologii
prenatalnej, dzielac je na 3 grupy. Osrodki referencyjne typu C (w Lodzi kierowany
przez prof. Respondek-Liberska, w Warszawie, kierowany przez prof. Szymkiewicz-
Dangel i w Rudzie Slaskiej, kierowany przez dr Wtoch) maja najwyzszy stopien referen-
cyjnoscei i sg osrodkami naukowo-badawczymi. Poza tym wyrézniamy osrodki typu B,
w ktorych diagnozowane jest rocznie ponad 50 wrodzonych wad serca i typu A, ktore
rocznie wprowadzaja do bazy okoto 10 rekordow, czyli ptodéw z rozpoznana CHD.
W osrodkach typu C i B pracuja lekarze z certyfikatem dla zaawansowanych, ktore
uprawniaja do udzielania prenatalnych konsultacji kardiologicznych i kwalifikacji do
poszczegblnych grup CHD wedtug podziatu z ORPKP. W osrodkach typu A pracuja le-
karze z certyfikatem podstawowym badania echokardiograficznego, do tych osrodkow
trafiaja pacjentki z podejrzeniem wady serca w badaniu polozniczym oraz pacjentki
z obciazonym wywiadem. Lekarze pracujacy w osrodkach typu A wykonali w swojej
praktyce ponad 2000 badan serca ptodu, rocznie wykonuja okoto 1000 badan, w zwiaz-
ku z tym mozemy szacowac, ze wykrywalnos¢ CHD w tych osrodkach przekracza 50%.
W przypadku potwierdzenia lub wykrycia wady lekarz pracujacy w osrodku typu A
kieruje pacjentke na konsultacje do osrodka typu B Tub C.

1.12. Konsultacja ci¢zarnej z wrodzong wadg serca u plodu

Porada udzielona w o$rodku referencyjnym nie ogranicza si¢ tylko do wykonania
badania echokardiograficznego, ale rowniez do udzielenia konsultacji kardiologicznej
(Allan i Huggon 2004, Respondek-Liberska i Janiak 2010).

Konsultacja prenatalna jest praktycznie w calo$ci oparta na wyniku badania echo-
kardiograficznego, dlatego bardzo wazne jest, aby byta udzielana dopiero po specja-
listycznym badaniu echokardiograficznym wykonanym w o$rodku referencyjnym.
Rola badania echokardiograficznego polega najczgsciej na dostarczeniu informacji, na
podstawie ktorej jest opracowywana konsultacja. Konsultacja przeprowadzona przez
wykwalifikowany personel, dotyczaca rokowania i loséw noworodka, w wigkszosci
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przypadkow pokrywa si¢ z prognozami stawianymi po urodzeniu (Clur i wsp. 2012).
Rozmowa po skonczonym badaniu powinna odby¢ si¢ w osobnym, specjalnie do tego
celu przeznaczonym gabinecie.

W trakcie konsultacji i omawianiu rozpoznanej wady serca, nalezy pamigta¢ o moz-
liwej progresji wady w trakcie trwania cigzy. Wady, w ktorych mamy do czynienia ze
stenoza, moga ulec progresji w kierunku atrezji, w wadach, w ktorych doszto do atrezji
w pozniejszym okresie cigzy, mozemy obserwowac progresj¢ w kierunku hipoplazji in-
nych struktur. Z tego typu problemem nie bedziemy mieli do czynienia badajac cigzarna
w 38 tygodniu ciazy. W wigkszosci, szczegolnie ztozone wady serca w okresie prenatal-
nym prezentuja brak progres;ji i stabilny przebieg (Nelle i wsp. 2009).

W zwiazku z mozliwym wspolwystegpowaniem wady serca z innymi anomaliami
pozasercowymi i zaburzeniami genetycznymi, ktore istotnie wptywaja na rokowanie
(Respondek-Liberska 2008a, Respondek-Liberska 2008b), wazne jest zeby przed kon-
sultacja uzyska¢ wszystkie informacje dotyczace budowy catego ptodu i ryzyka wspot-
wystepowania anomalii chromosomalnych.

Kardiolog prenatalny powinien orientowac si¢ nie tylko w mozliwosciach leczenia
operacyjnego, ale rowniez o wynikach leczenia z poszczegolnych osrodkow kardiochi-
rurgicznych, celem wybrania osrodka o mozliwie najlepszych efektach leczenia danej
wady serca (Respondek-Liberska i Janiak 2010). Aktualnie wigkszo$¢ izolowanych wro-
dzonych wad serca mozna podda¢ korekeji kardiochirurgicznej a pojecie letalnych wad
serca ogranicza si¢ do coraz mniejszej liczby patologii (Respondek-Liberska 2011).

Wraz ze wzrostem liczby rozpoznanych prenatalnie wad serca, zauwazalne jest row-
niez przesunigcie w czasie postawienia pierwszej diagnozy, ktora aktualnie srednio wy-
nosi ponizej 25 tygodnia ciazy (Garne i wsp. 2001). Tak wezesne wykrycie wady, sprzyja
podejmowaniu czesciej decyzji o przerwaniu ciazy, dlatego wskazniki przezywalnosci
z powodu wady serca nie zawsze odzwierciedlaja korzysci wynikajace z diagnostyki
prenatalnej (Montana i wsp. 1996, Kumar i wsp. 1999).

Porownywanie prawidtowosci udzielanych prenatalnie konsultacji kardiologicznych
nie jest tatwe ze wzgledu na rozne spektra pre 1 postnatalnych obrazow CHD. Ponadto
w konsultacji prenatalnej nalezy uwzgledni¢ rowniez mozliwos¢ progresji wady, jej zto-
zonos¢ oraz ewentualny wptyw innych nieprawidtowosci, zarowno chromosomalnych,
jak 1 strukturalnych (Allan i Huggon 2004, Clur i wsp. 2012).

Wykrycie wady serca nie stuzy obecnie tylko temu, by ci¢zarna urodzita o czasie
w klinice. Po prenatalnej konsultacji kardiologicznej oczekuje si¢ rowniez informacji
0 rozpoznaniu, rokowaniu, mozliwych sposobach leczenia, ale rowniez wstgpnym zapla-
nowaniu leczenia i postgpowania po porodzie. Na te wszystkie pytania nie mozna udzielic
odpowiedzi wykonujac badanie w 20 tygodniu ciazy. Na czg$¢ pytan mozna odpowiedziec
wykonujac badanie echokardiograficzne przed porodem, na czg$¢ mozna odpowiedzie¢
znajac wynik kilku badan wykonanych migdzy 20 i 40 tygodniem ciazy, tzn. znajac pro-
gresje wady w czasie ciazy (Allan 1 Huggon 2004, Clur i wsp. 2012).

W Polsce opracowane zostaty standardy opieki nad ciaza fizjologiczna. Narodowy
Fundusz Zdrowia prowadzi program badan prenatalnych. Opracowano szczegdtowo
wskazania do wykonywania zaréwno prenatalnych badan ultrasonograficznych, badan
biochemicznych, jak rowniez podstawowych badan echokardiograficznych. Brak jest
opracowanych standardow opieki nad ci¢zarna, u ktérej ptodu lekarz potoznik wykryt
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wadg serca. Aktualnie odnotowujemy ponad 700 prenatalnych konsultacji kardiologicz-
nych rocznie (ORPKP).

W niniejszym opracowaniu zaproponowano nowa terminologi¢ rokowniczego po-
dziatu wad serca oraz rozszerzono go do 6 grup. Tetralogia Fallota moze by¢ wada wy-
magajacg zabiegu w okresie niemowlgcym, ale moze rowniez wymagac operacji w okre-
sie noworodkowym. Transpozycja duzych naczyn moze wymagac planowego zabiegu
w okresie noworodkowym, ale moze rowniez wymagacé pilnej interwencji zaraz po po-
rodzie. Dlatego ostateczna decyzja o kwalifikacji wady moze zostac¢ czasami podjeta juz
w 35 tygodniu, a czasami dopiero w 40 tygodniu ciazy. W ktorych przypadkach monito-
rowanie wrodzonej wady serca mozna ograniczy¢ do 3-4 badan echokardiograficznych
W czasie trwania ciazy, a ktore patologie wymagaja tych badan, co 3-4 tygodnie. Kiedy
o rodzaju wady mozemy zdecydowac w 35 tygodniu ciazy, a kiedy wade nalezy moni-
torowa¢ do samego konca czasu trwania ciazy? Jakie rokowanie bedzie u ptodu z wada
serca wymagajaca zabiegu w okresie noworodkowym z dodatkowo wspotistniejacymi
nieprawidlowosciami pozasercowymi, a jakie u noworodka niewymagajacego operacji
kardiochirurgicznej?

Na te pytania na przyktadzie najczesciej wystepujacych CHD, na podstawie nowego
wlasnego podziatu wrodzonych wad serca bedg starat si¢ odpowiedzie¢ w niniejszym
opracowaniu.
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2. Cele pracy

1. Proba utworzenia nowego prenatalnego podziatu wad serca ptodow opartego na
kryteriach prognostycznych, z uwzglgdnieniem postepowania po porodzie oraz wspot-
istnienia wad pozasercowych i innych anomalii rozwojowych.

2. Analiza echokardiograficzna kryteriow roznicowych 6 grup nowego prenatalnego
podziatu wad serca u ptodow.

3. Opracowanie algorytmu zroéznicowanego postgpowania z ciezarng z ptodem obar-
czonym wada serca, zaleznie od zaliczenia wady do jednej z 6 grup rokowniczych.

20



Opracowanie modelu opieki nad ci¢zarna z wrodzona wada serca u ptodu

3. Material i metodyka

Sposrod 4744 badan echokardiograficznych wykonanych u 3069 cigzarnych w Za-
ktadzie Diagnostyki i Profilaktyki Wad Wrodzonych Instytutu Centrum Zdrowia Matki
Polki w Lodzi w latach 2008-2010, wyselekcjonowano 392 pacjentki, u ktorych ptodow
stwierdzono wadg serca. Do analizy nie kwalifikowano ptodéw diagnozowanych z po-
wodu guzow serca, zaburzen rytmu serca, kardiomiopatii bez wady strukturalnej oraz
ciaz wieloptodowych z problemami kardiologicznymi. Z analizy wylaczono réwniez
przypadki izolowanych tagodnych anomalii kardiologicznych, takich jak: prawostronny
tuk aorty, przetrwata lewa zyta gtowna gorna i obecnos¢ zyty nieparzyste;.

Badania ultrasonograficzne i echokardiograficzne wykonywane byly za pomoca
aparatow: Voluson Expert 730, firmy General Electric i HDI 5500, firmy Philips. Wyni-
ki badan gromadzono w postaci cyfrowej w programie MedArchive 1 4Dview. Wyboru
badan dokonano z bazy danych Zaktadu (FileMaker Pro 5, firmy Microsoft). Szczego-
towej analizie poddano ankiety wypetniane przed badaniem przez cigzarne, zapisane
w formie cyfrowej obrazy z badania, raport, formularz dotyczacy porodu oraz nowo-
rodka, a takze dalsze losy pacjentow. Losy pacjentow zostaty opracowane na podstawie
informacji z kart wypisowych, nadestanych przez pacjentki, cze$¢ uzupetniono w czasie
badan kontrolnych.

Kazdy ptod zakwalifikowano do jednej z szeSciu grup zaproponowanego nowego,
autorskiego podziatu wrodzonych wad serca. Wszystkie wady serca ptodu uznano za
istotny problem kardiologiczny i podzielono na: wady najciezsze, wady cigzkie pilne,
wady ciezkie planowe, wady niepilne oraz wady serca wspotistniejace z wadami i/lub
z anomaliami pozasercowymi. Zaproponowano nazwe dla tego podziatu: ,,Prenatalny
rokowniczy podziat wad serca ptodu”, do tej pory niestosowanego w polskim pismien-
nictwie, a bedacego ewolucja koncepcji zawartej w atlasie ,,Wady serca ptodu” Respon-
dek-Liberskiej, zawierajacego zbior 24 przyktadowych patologii kardiologicznych ptodu
wraz z ich podziatem na 4 grupy (Respondek-Liberska 2010).

Grupa wad najcigzszych (n=16) to ptody z izolowana CHD, u ktorych aktualnie brak
jest mozliwosci leczenia, zardwno w trakcie ciazy, jak i po porodzie albo proby terapii
koncza si¢ w blisko 100% zgonem ptodu lub noworodka np.: kardiomiopatia gabczasta
z wadg serca i blokiem catkowitym, krytyczne zwegzenie aorty z olbrzymim lewym
przedsionkiem, hipoplazja lewego serca z zaro$nigtym otworem owalnym, tetniak lewej
komory serca z niewydolno$cia krazenia, zespot Ebsteina z hipoplazja ptuc ptodu, ek-
topia serca z wada serca.

Grupa wad cigzkich pilnych (n=20) to ptody z izolowana CHD, ktore moga wymagaé
inwazyjnej interwencji kardiologicznej lub pilnego zabiegu kardiochirurgicznego w pierw-
szych dobach, a czasami nawet godzinach zycia po porodzie np.: d-TGA z restrykcyjnym
FO, HLHS z restrykcyjnym FO, krytyczne stenozy aortalne i ptucne, ektopia serca z pra-
widlowa budowa serca.

Grupa wad cigzkich planowych (n=162) to ptody z izolowana CHD, ktore beda wy-
magaly planowego zabiegu kardiochirurgicznego w pierwszym miesiacu zycia, np.:
d-TGA z szerokim FO, HLHS z szeroka komunikacjia miedzyprzedsionkowa, DORV,
TvA, PvA, CoA, TAA, SV.
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Grupa wad niepilnych (n=49) to ptody z izolowana CHD, ktore nie beda wymagaty
zabiegu kardiochirurgicznego w pierwszym miesiacu Zycia.

Grupe CHD u ptodu i anomaliami pozasercowymi (ECA) stanowily cigzarne (n=56),
u ktorych poza wada serca u ptodu rozpoznano inne anomalie pozasercowe. Jako ano-
malie pozasercowe (ECA) kwalifikowano nieprawidlowosci nie wymagajace leczenia
chirurgicznego w okresie noworodkowym np.: syndaktylie, polidaktylie, pojedyncza
tetnica pgpowinowa oraz markery zespotow genetycznych (np.: hipoplazja kosci noso-
wej, skrocenie kosci dhugich, wodniaki karku, hipo- 1 hyperteloryzm, przerwa sandato-
wa, ventrikulomegalia).

Ostatnia grupe CHD ze wspotistniejacymi cigzkimi wadami pozasercowymi (ECM)
(n=89) stanowily cigzarne, u ktorych zdiagnozowano u ptodu wade serca i wadg poza-
sercowa. Jako wady kwalifikowano wszystkie nieprawidlowosci wymagajace po uro-
dzeniu korekcji chirurgicznej oraz wady letalne.

W przypadku wspotwystepowania wady serca zarowno z cigzkimi wadami, jak
i anomaliami pozasercowymi, ptod kwalifikowano do grupy ptodow z CHD+ECM.

W Tabeli 36, jako ,,inne” wyodrebniono, w kolumnie wad niepilnych, grupe wro-
dzonych anomalii diagnozowanych prenatalnie bez wskazan do terapii zabiegowej w
pierwszym miesiacu zycia, do ktorej zaliczono: czgsciowy nieprawidtowy sptyw zyt
ptucnych (n=2), hipoplazje¢ tuku aorty (n=1), przedwczesnie przymykajacy si¢ przewod
tetniczy (n=1) i skorygowang transpozycj¢ duzych naczyn (I-TGA) (n=1). W kolumnie
wad najcigzszych, jako ,,inne” uwzgledniono przypadek tetniaka lewej komory serca
(n=1) zakonczony zgonem wewnatrzmacicznym. W kolumnie CHD+ECM uwzglednio-
no: catkowity nieprawidtowy spltyw zyt ptucnych (n=2), ubytek w przegrodzie migdzy-
przedsionkowej typu ostium primum (n=1) i I-TGA (n=1).

Kwalifikacji dokonano po analizie wynikoéw prenatalnych badan echokardiograficz-
nych, a nastgpnie zweryfikowano ja na podstawie losow pacjentow. Pod uwagg brano:
przezycie i czas interwencji kardiologicznej (cewnikowania serca wraz z zabiegiem in-
terwencyjnym) i/lub zabiegu kardiochirurgicznego.

Celem wyeliminowania wptywu wczesniactwa na losy noworodkéw z wadami ser-
ca, jako odrebnego problemu medycznego, z analizy pourodzeniowej ciaz, z wada serca
u plodu, wyeliminowano te ciaze, w ktorych doszto do porodu przedwczesnego, zdefi-
niowanego, jako pordd < 36 tygodniem cigzy wg badania USG z | trymestru. Takich
przypadkow byto 16: HLHS (n=6), d-TGA (n=1), AS (n=4), SV (n=1), DORV (n=1), TOF
(n=2), AVC (n=1).

Z analizy pourodzeniowej wykluczono réwniez ciaze, w ktorych doszlo do we-
whnatrzmacicznego obumarcia ptodu lub terminacji ciazy. Takich przypadkow byto 10,
dotyczacych izolowanych wad serca, ktore zakonczyty si¢ terminacja cigzy (n=6) lub
zgonem wewnatrzmacicznym (n=4), (Srednio w 34 tygodniu cigzy). W grupie CHD+E-
CA takich ciaz byto 11, terminacja ciazy (TOP) (n=3) i zgon wewnatrzmaciczny (ZW)
(n=8). W grupie CHD+ECM (n=26), TOP (n=17), ZW (n=9).

Analizie poddano badania echokardiograficzne wad, ktore wystegpowaty w dwoch
grupach pod katem réznic kwalifikujacych do grupy wad cigzkich pilnych i cigzkich
planowych lub cigzkich planowych i niepilnych. Diagnostyce roznicowej wady cigzkiej
pilnej i planowej poddano: zespot hipoplazji lewego serca, transpozycje duzych naczyn
oraz stenoz¢ aortalna i ptucna. Diagnostyce réznicowej wady cigzkiej planowej i1 niepil-
nej poddano: tetralogie Fallota i wspolny kanat przedsionkowo-komorowy.
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Wyniki podzielono na pig¢ czgsci.

Pierwsza czes¢ dotyczyta danych epidemiologicznych takich jak: wiek pacjentek,
liczba przebytych ciaz, liczba poronien, wywiad, na podstawie ktorego kwalifikowano
pacjentki do grupy ciaz wysokiego i niskiego ryzyka. Jako ciaze wysokiego ryzyka
kwalifikowano pacjentki z wrodzona wada serca, cukrzyca, kolagenozami, padaczka,
nadczynnoscia tarczycy, chorobami uktadu krazenia, ekspozycja na infekcje wirusowe
i leki, wiekiem > 35 lat oraz pacjentki z obciazonym wywiadem rodzinnym w kierunku
wrodzonych wad serca lub innych anomalii chromosomalnych.

W drugiej czesci analizie poddano dane dotyczace ciazy: powdd skierowania na ba-
danie echokardiograficzne, tydzien ciazy, w ktorym wykryto wadg serca, informacje
z badan ultrasonograficznych: szeroko$¢ przeziernosci karkowej mierzonej w I tryme-
strze ciazy, wielkos¢ ptodu, informacje z podstawowego badania serca ptodu: oS serca,
wielkos¢ serca, obraz czterech jam 1 obraz trzech naczyn.

W trzeciej czgsci analizie poddano dane dotyczace badan echokardiograficznych,
na podstawie ktorych zakwalifikowano pacjentki do poszczegélnych grup wad serca
oraz dane z tzw. ,,USG genetycznego”, dzigki ktoremu diagnozowano wspotwystepujace
u ptodow wady i anomalie pozasercowe.

W czwartej czeéei analizie poddano zywo urodzone noworodki, przeanalizowano
informacje dotyczace porodu i losow noworodka: tydzien ukonczenia ciazy, sposob po-
rodu, pte¢ dziecka, masg urodzeniowa, punktacje Apgar, konieczno$¢ podania lekow
podtrzymujacych droznosé¢ przewodu tetniczego i dtugosé hospitalizacii.

W piatej czgsci zestawiono zbiorczo wszystkie izolowane 1 wspolwystepujace z wa-
dami i anomaliami pozasercowymi wady serca oraz przedstawiono wady mogace ulec
progresji w trakcie trwania ciazy.

Normalno$¢ rozktadu zmiennych ciagtych weryfikowano przy pomocy testu Shapi-
ro-Wilka. W zalezno$ci od rozktadu, charakterystyki zmiennych ciagltych przedstawio-
no, jako $rednie arytmetyczne i odchylenia standardowe lub jako mediany, odchylenia
¢wiartkowe i zakresy. Do porownan migdzygrupowych zmiennych ciaghlych o rozkta-
dzie normalnym wykorzystano analize wariancji ANOVA z testem post-hoc Tukeya. Do
poréwnan miedzygrupowych zmiennych ciagtych o rozktadzie odbiegajacym od nor-
malnego wykorzystano test Kruskala-Wallisa. Charakterystyki statystyczne zmiennych
ciagtych przedstawiono w postaci rozktadow liczbowych i procentowych. Do poréownan
migdzygrupowych rozktadéw tych zmiennych wykorzystano test chi-kwadrat Pearso-
na i dokfadny test Fishera. Wszystkie obliczenia statystyczne wykonano przy uzyciu
pakietu Statistica 10 (StatSoft, Tulsa OK, Stany Zjednoczone), jako poziom istotnosci
przyjmujac p<0,05.

Zmienne ciagle porownane przy pomocy analizy wariancji ANOVA z testem post-
hoc Tukeya: wiek pacjentek, tydzien ciazy, w ktorym wykryto wade serca, wielkos§c¢
serca i masa urodzeniowa noworodka.

Zmienne ciagle porownane przy pomocy testu Kruskala-Wallisa: liczba cigz, liczba po-
rodow, liczba poronien, tydzien porodu, punktacja w skali Apgar i dtugos¢ hospitalizacji.

Zmienne skokowe porownane przy pomocy testu chi-kwadrat Pearsona i doktadnego
testu Fishera: ilos¢ pomiarow przeziernosci karkowej, przyczyna skierowania na bada-
nie echokardiograficzne, odsetek ciaz niskiego i wysokiego ryzyka, odsetek nieprawi-
dtowych obrazow 4 jam serca, odsetek nieprawidtowych obrazéw trzech naczyn, sposob
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ukonczenia ciazy, pte¢ dziecka, koniecznos¢ podania prostaglandyny PGEI, wielko$¢
plodu i ocena osi serca. Roznice istotne statystycznie przedstawiono tabelarycznie oraz
w formie wykresow i rycin.

Projekt badania zostat pozytywnie zaopiniowany przez Komisje Bioetyki Uniwersy-
tetu Medycznego w Lodzi.
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4. Wyniki
4.1. Dane epidemiologiczne

1. Wiek badanych ci¢zarnych

W grupie pacjentek z izolowana wada serca ptodu, jak i w grupie pacjentek z wada
serca wspotistniejaca z wada i/lub anomalia pozasercowa, wiek cigzarnych nie roznit sig
istotnie statycznie migdzy grupami i wyniost srednio 29-32 lata (Tabela 1).

Tabela 1. Wiek pacjentek z wrodzong wada serca u ptodu w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i plano-
wych, niepilnych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Wiek ciezarnych
Grupa N Srednia SD p
Najciezsze 16 29,9 5,8
Cigzkie pilne 20 29,3 41
Ciezkie planowe 162 28,8 53 0.081
Niepilne 49 29,8 6,0 ’
CHD+ECA 56 31,5 6,6
CHD+ECM 89 29,0 5,5

Brak istotnych r6znic migdzygrupowych.

Zaréwno w grupie izolowanych wad najcigzszych, cigzkich pilnych, cigzkich plano-
wych i niepilnych, jak i wad serca wspotistniejacych z wadg pozasercowa, w okoto 80%
przypadkow wady serca wystgpowaly u kobiet ponizej 35 roku zycia.

Tabela 2. Czgstos¢ wystepowania wad serca w zalezno$ci od wieku pacjentki w grupie wad najcigzszych,
cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspétistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW
ICZMP w latach 2008-2010.

Wiek Ciezkie | Ciezkie Niepilne CHD/ CHD/ | Wartos¢
ciezar- pilne planowe ECA ECM p

nych N|% | N|%|N|%|N|%|N|%]|N/|%
<35lat | 12 | 750 18 |90,0| 135 [83,3| 40 |81,6| 36 |64,3| 76 [854| 0,012
>35lat | 4 |250( 2 [10,0] 27 [16,7| 9 |184| 20 |357| 13 |14,6

Po zastosowaniu poprawki Bonferroniego dla wielokrotnych poréwnan (p<0,0033333), istotne roznice migdzy-
grupowe dotyczyly par: Cigzkie planowe vs. CHD/ECA (p=0,0028) oraz CHD/ECA vs. CHD/ECM (p=0,0016).

Najciezsze

Najczesciej w grupie kobiet powyzej 35 roku zycia wystepowata wrodzona wada ser-
ca z anomalig pozasercowg (CHD+ECA), jednak istotne statystycznie réznice otrzyma-
no tylko w stosunku do grupy izolowanych wad ci¢zkich planowych (p=0,0028) i wad
serca wspotistniejacych z wadami pozasercowymi (CHD+ECM) (p=0,0016) (Tabela 2).

2. Liczba przebytych ciaz i porodéw

Migdzy 6 grupami nowego podziatu wrodzonych wad serca, pod wzglgdem liczby
przebytych ciaz (Tabela 3) 1 liczby przebytych poronien, nie znaleziono istotnych sta-
tycznie roznic (Tabela 4).
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Tabela 3. Liczba przebytych ciaz w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz
wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Grupa N | mediana k(vivoalll‘lt);'l kgv:');:‘lt};'l minimum n:l?ll;;:_ p
Najciezsze 16 2 1 3 1 5
Cigzkie pilne | 20 2 1 2 1 3
Cigzkie planowe | 162 1 1 2 1 6
Niepilne 49 2 1 3 1 5 0,2275
CHD/ECA 56 2 1 3 1 6
CHD/ECM 89 2 1 3 1 7

Brak istotnych roznic migdzygrupowych.

Tabela 4. Liczba przebytych poronien w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych
oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

. dolny gérny - maksi-
Grupa N | mediana kwartyl | kwartyl minimum |~ p

Najciezsze 16 0 0 0 0 2
Cigzkie pilne | 20 0 0 0 0 2
Cigzkie planowe | 162 0 0 0 0 3

— 0,6852
Niepilne 49 0 0 0 0 2
CHD/ECA 56 0 0 0 0 2
CHD/ECM 89 0 0 0 0 2

Brak istotnych réznic migdzygrupowych.

3. Rozklad wystgpowania wad serca w cigzach wysokiego (CWR)
i niskiego ryzyka (CNR)

Nie bylo istotnych statystycznie roznic w czgstosci wystgpowania wad serca w po-
szczegblnym grupach, w zalezno$ci czy byla to cigza wysokiego, czy niskiego ryzyka,
wedtug danych z wywiadow (potozniczego, rodzinnego, genetycznego, internistycznego)
sprzed ciazy oraz do czasu wykonania badania serca ptodu. We wszystkich grupach wady
serca u plodu wystgpowaty czgsciej w cigzach niskiego ryzyka (Tabela 5).

Tabela 5. Rozklad czgstosci wad serca w ciazach wysokiego i niskiego ryzyka w grupie wad najcigzszych,
cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW
ICZMP w latach 2008-2010.

Rodzaj Ciezkie Ciezkie CHD/ CHD/
wady pilne planowe ECA ECM P

Ryzyko| N | % n % n % | N | % n | % n | %
CNR | 9 [563| 16 [80,0 | 115 | 71,0 | 33 | 673 | 29 | 51,8 | 71 | 79,8
CWR | 7 |437| 4 |20,0| 47 (290 | 16 |32,7| 27 [482| 18 |20,2

Brak istotnych réznic migdzygrupowych.

Najciezsze Niepilne

0,093
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4.2. Dane dotyczace ciazy, badania ultrasonograficznego i badania
podstawowego serca plodu

1. Przyczyna skierowania na badanie do osrodka referencyjnego

Do osérodka referencyjnego w analizowanych latach 2008-2010, cigzarne z izolowana
wada serca u plodu kierowane byty w okoto 90% na badanie z powodu podejrzenia wady
serca stawianego w trakcie badania ultrasonograficznego wykonywanego przez potozni-
kow. Sredni wiek tych plodow wyniost 24 tygodnie.

100

80
60
%
40
N l:
0 A T T T T

najcieisze  cieikie ciezkie niepilne  CHD/ECA CHD/ECM
pilne planowe

Grupa wad
Rycina 1. Odsetek pacjentek kierowanych na badanie do osrodka referencyjnego kardiologii prenatalnej
typu C z powodu podejrzenia badz wykrycia wady serca u ptodu w przesiewowym potozniczym badaniu
USG w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspoétistniejacych z ECM i/
lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.
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najciezsze cieikie pilne cieikie niepilne  CHD/ECA CHD/ECM
planowe

Grupa wad

Rycina 2. Odsetek pacjentek kierowanych na badanie echokardiograficzne do oérodka referencyjnego typu
C z powodu wieku pacjentki w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz
wspolistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

W grupie wad niepilnych i wspotwystepujacych z anomaliami pozasercowymi istot-
nie statystycznie czgsciej w stosunku do pozostatych grup, wada serca wykrywana byta
w osrodku referencyjnym po skierowaniu pacjentki z powodu wieku, tzn. powyzej 35
roku zycia. W grupie wad wspolistniejacych z wadami pozasercowymi wada serca byta
wykrywana po skierowaniu pacjentki z powodu wykrycia wady pozasercowej, Srednio
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u ptodow w 23 tygodniu ciazy. Inne rzadsze przyczyny skierowania na badanie do osrodka
kardiologii prenatalnej to poszerzona przeziernos¢ karkowa, obcigzony wywiad rodzinny,
nieprawidtowa ilo$¢ ptynu owodniowego, zahamowanie wewnatrzmaciczne wzrostu lub
choroba cigzarne;.

2. Tydzien ciazy, w ktérym kierowano ci¢zarng na pierwsze badanie
echokardiograficzne do oSrodka referencyjnego

Najwczesniej kierowane byly cigzarne z wadami serca najcigzszymi i wspotwyste-
pujace z ECM (22,6-22,8 tydzien ciazy). Istotnie statystyczne roznice uzyskano w sto-
sunku do grupy wad cigzkich pilnych (p=0,007) i niepilnych (p=0,008). U pacjentek
z cigzka pilna wada serca u ptodu, jej skierowanie nastgpowato Srednio w 26 tygodniu
ciazy, natomiast wad cigzkich planowych i niepilnych srednio w 25 tygodniu ciazy (Ta-
bela 6).

Tabela 6. Tydzien ciazy, w ktorym kierowano pacjentke z wrodzona wada serca u ptodu w grupie wad naj-
cigzszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale
ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Tydzien ciazy
Grupa n $rednia SD P
Najciezsze 16 228 3,6
Ciezkie pilne 20 26,7 5,7
Ciezkie planowe 162 23,7 4,5
Niepilne 49 25,5 5,6 0.0014

CHD/ECA 56 23,5 5,2
CHD/ECM 89 22,6 5,2

W tescie post-hoc Tukeya istotne roznice dotyczylty CHD/ECM vs. Cigzkie pilne (p=0,007) oraz CHD/ECM
vs. Niepilne (p=0,008).

3. Pomiar przeziernosci karkowej (NT)

Nieprawidtowy pomiar przeziernosci karkowej w I trymestrze stwierdzono u 10% pa-
cjentek z cigzka pilna wada serca, u 11,7% pacjentek z cigzka planowa wada serca i 24,5%
pacjentek z niepilng wada serca u ptodu. W okoto 50%, we wszystkich grupach wad serca
cigzarne nie miaty informacji na temat pomiaru NT w [ trymestrze (Tabela 7).

Tabela 7. Dane na temat pomiaru przeziernosci karkowej mierzonej w I trymestrze, w grupie wad naj-
cigzszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale
ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Najciez- | Ciezkie | Cigzkie
NT sze pilne planowe

CHD/ CHD/

Niepilne ECA ECM p

N[ % | N|%|[N|%|[N|[%|N[%|N|%
Nieprawidlowe | 4 |250| 2 [10,0] 19 [ 11,7 12 |245| 16 |285| 11 | 124
Prawidlowe 5 [31,3] 8 400 52 |32,1| 12 |24,5| 10 | 179 | 22 |24,7|0,06539

Brak pomiaru | 7 [437| 10 [50,0| 91 |56,2| 25 |5L0| 30 [53,6| 56 |62,9

Brak istotnych réznic miedzygrupowych.
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Tabela 8. Szerokosci przeziernosci karkowej w I trymestrze w poszczegolnych grupach wad serca, w grupie
wad najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspétistniejacych z ECM i/lub ECA, w ma-
teriale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

NT
Grupa n Srednia SD P
Najcigzsze 9 1,6 0,6
Ciezkie pilne 10 1,3 0,7
Ciezkie planowe 71 1,7 1,3
Niepilne 24 2.4 1,8 0,0007

CHD/ECA 26 3,2 1,8
CHD/ECM 33 1,9 1,3

W tescie post-hoc Tukeya grupa CHD/ECA istotnie rozna od Cigzkich pilnych (p=0,003), Cigzkich plano-
wych (p=0,0005) i CHD/ECM (p=0,009).

Analiza szeroko$ci NT u plodu mierzona w I trymestrze wykazata, ze w grupie
pacjentek z niepilng wada serca u ptodu i wada serca wspotistniejaca z ECA szerokosé
NT byla istotnie statystycznie wigksza niz w pozostatych grupach (p=0,0007). W grupie
wad cigzkich pilnych i planowych NT $rednio wyniosto 1,7mm, czyli byto prawidtowe
(Tabela 8, Rycina 3).
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najciezsze ciezkie planowe CHD/ECA o Srednia
ciezkie pilne niepilne CHD/ECM |:| SredniazBlad std
Grupa wad T Srednia+1,96*Btad std
Rycina 3. Szerokos¢ przeziernosci karkowej w I trymestrze w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych

i planowych, niepilnych oraz wspoétistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach
2008-2010.
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4. Wielkos¢ plodu w trakcie badania echokardiograficznego
w o§rodku referencyjnym
Odsetek ptodow za matych w stosunku do wieku ciazowego najczesciej stwierdzano
w grupie wad serca wspotistniejacych z ECM i/lub ECA. Réznica w stosunku do ptodow
z izolowang wada serca byta istotna statystycznie (p<0,00001) (Tabela 9, Rycina 4).

Tabela 9. Wielkos¢ ptodu, w czasie badania echokardiograficznego w o$rodku kardiologii prenatalnej w gru-
pie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspoétistniejacych z ECM i/lub ECA,
w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.
Najciez- | Ciezkie | Cigzkie CHD/ CHD/
sze pilne planowe ECA ECM p
n | % |n|%|n|%|n|%|n|%|n|%
AGA 16 | 100 | 20 | 100 | 160 [ 98,8 | 46 93,9 | 46 |82,1| 44 | 494
SGA 0 0 0 0 2 | 1,2 3 |61 10 [179] 44 | 494 | 0,0000
LGA 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 1 1,2

Po zastosowaniu poprawki Bonferroniego dla wielokrotnych poréwnan (p<0,0033333), istotne roznice mig-
dzygrupowe dotyczyty par: Najcigzsze vs. CHD/ECM (p=0,0003), Cigzkie pilne vs. CHD/ECM (p=0,0000),
Cigzkie planowe vs. CHD/ECA (p=0,0000), Cigzkie planowe vs. CHD/ECM (p=0,0000), Niepilne vs. CHD/
ECM (p=0,0000), oraz CHD/ECA vs. CHD/ECM (p=0,0002).

AGA - prawidlowa wielkos¢ ptodu, SGA — ptod za maty w stosunku do wieku ciazowego, LGA — ptdd za
duzy w stosunku do wieku cigzowego.

Wielkosé Niepilne

plodu
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Rycina 4. Wielkos¢ ptodu w czasie badania echokardiograficznego w o$rodku kardiologii prenatalnej w gru-
pie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspétistniejacych z ECM i/lub ECA,
w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

5. Wielkos¢ serca plodu w trakcie badania echokardiograficznego

w oSrodku referencyjnym
Wielkos¢ serca ptodu w grupie wad najcigzszych byla istotnie statystycznie wigksza niz
w pozostatych grupach wad (p=0,00018) (Tabela 10).

30



Opracowanie modelu opieki nad ci¢zarna z wrodzona wada serca u ptodu

Tabela 10. Srednia wielkosé serca plodu, stosunek pola powierzchni serca do pola powierzchni klatki pier-
siowej HA/CA w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspotistniejacych
z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Grupa N Srednia SD P

Najciezsze 16 0,46 0,11
Cigzkie pilne 20 0,36 0,06
Cigzkie planowe 162 0,36 0,07

- 0,00018
Niepilne 49 0,36 0,06
CHD/ECA 56 0,36 0,07
CHD/ECM 89 0,37 0,09

W tescie post-hoc Tukeya grupa Najcigzsze istotnie rozna od grup Cigzkie pilne (p=0,002), Cigzkie planowe
(p=0,00004), Niepilne (p=0,0001), CHD/ECA (p=0,0004) oraz CHD/ECM (p=0,001).
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Rycina 5. Srednia wielko$¢ serca ptodu, stosunek pola powierzchni serca do pola powierzchni klatki pier-
siowej HA/CA w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspotistniejacych
z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.
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6. Obraz 4 jam serca w poszczegélnym grupach nowego podziatu
wad wrodzonych
Najczescie] prawidtowy obraz 4 jam serca byt stwierdzany w grupie wad niepilnych,
z 10zZnicy istotng statystycznie w stosunku do wad najcigzszych, cigzkich planowych
oraz wspotwystepujacych z ECA i/lub ECM (p<0,0001) (Tabela 11, Rycina 6).

Tabela 11. Odsetek prawidtowego obrazu 4 jam serca w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych,
niepilnych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Najciez- | Cigzkie | Cigzkie CHD/ CHD/
Wyniki sze pilne planowe ECA ECM P
N|% | N|[%|N|[%|N|%|N|[%]|N|%
Nieprawidlowy | 16 | 100 | 13 | 650 128 | 79,0 | 15 |30,6 | 46 |82,1| 67 | 753
Prawidlowy 00 7 1350 34 (21,0 34 {694 10 [ 179 22 |24

Po zastosowaniu poprawki Bonferroniego dla wielokrotnych porownan (p<0,0033333), istotne réznice mig-
dzygrupowe dotyczyly par: Najcigzsze vs. Niepilne (p=0,0000), Cigzkie planowe vs. Niepilne(p=0,0000),
Niepilne vs. CHD/ECA (p=0,000) oraz Niepilne vs. CHD/ECM (p=0,000).

Niepilne

0,00000

W grupie wad cigzkich pilnych prawidtowy obraz 4 jam serca stwierdzaliSmy u pto-
dow z TGA, natomiast w grupie wad cigzkich planowych u ptodow z TGA, TOF (Zdje-
cie 1), DORV i 2 ptodow z CoA. Plody z nieprawidtowym obrazem 4 jam serca i wada
niepilng to przede wszystkim przypadki AVC, TOF oraz PAPVR.

050787 SA, V0233 RAB 4-8LI0OB M08 Z0 i PWWICZMP Uniw Med Loc
133061003016 GA=25w2d 3.0/9.0em f83Hz Tls 0.1 'MS 01.03.2010" 13:29:3%5
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Zdjecie 1. Prawidlowy obraz 4 jam serca u ptodu z TOF
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Zdjecie 2. Nieprawidtowy obraz 4 jam serca u ptodu z PvA.
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Rycina 6. Odsetek prawidlowego obrazu 4 jam serca w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych,
niepilnych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.
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7. Obraz 3 naczyn w poszczegélnym grupach nowego podzialu
wad wrodzonych

Najczesciej prawidlowy obraz trzech naczyn (3VV) stwierdzono w grupie wad nie-
pilnych i CHD+ECA. Istotna statystycznie réznicg otrzymano w stosunku do grupy wad
cigzkich planowych (p<0,0001), w ktorej 3VV byl najczesciej nieprawidtowy (Zdjecie
3). W grupie wad najcigzszych prawidlowy obraz trzech naczyn stwierdzono w tetniaku
lewej komory (n=1) i zespole Ebsteina (n=1). W grupie wad cigzkich pilnych prawidlowy
obraz 3VV stwierdzono u 2 ptodow z AS i jednego z PS. W grupie wad cigzkich plano-
wych prawidtowy 3VV opisano w atrezji zastawki trdjdzielnej (n=2).

150375 W-W.M, v-0193 RAB 4-8LI0B MIT.0° Z0'T PWW ICZMP Uniw Med Loc
13306-10-01-27-5 GA=36w3d 1.8cm 51Hz Tls 02 MS 22.02.2010° 12:41:20
= Fetal Cardio

Har-low

f _ ?Tﬁﬂﬂ Pwr 100 @

i Gn 4

A - C8/ M4

_ - P1/E2
-

* ) Cine 821
Zdjecie 3. Nieprawidlowy obraz 3 naczyn u ptodu z TGA.

Tabela 12. Odsetek prawidtowego obrazu 3 naczyn w $rodpiersiu gornym w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych
i planowych, niepilnych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Cigzkie | Ciezkie Niepilne CHD/ CHD/
pilne planowe ECA ECM P

N| % | N|%|N|%|N|%|N|%|N|%

Nieprawidlowy | 14 | 875 17 | 850 160 | 98,8 | 27 | 551 | 34 60,7 | 56 |62,9
Prawidlowy 2 [12,5] 3 |150| 2 | 1,2 | 22 |449| 22 393 33 |37

Po zastosowaniu poprawki Bonferroniego dla wielokrotnych poréwnan (p<0,0033333), istotne réznice migdzy-
grupowe dotyczyty par: Cigzkie planowe vs. Niepilne (p=0,0000), Cigzkie planowe vs. CHD/ECA (p=0,0000)
oraz Cigzkie planowe vs. CHD/ECM (p=0,0000).

Naiciez
Wyniki ajciezsze

0,00000
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Rycina 7. Odsetek nieprawidtowego obrazu 3 naczyn w $rodpiersiu gornym w grupie wad najcigzszych,
cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW
ICZMP w latach 2008-2010.

8. O$ serca w poszczegolnych grupach nowego podzialu wad wrodzonych

Istotne statystycznie roznice migdzy odsetkiem nieprawidlowej osi serca uzyskano
migdzy grupa wad cigzkich planowych, a grupa wad serca wspotistniejacych z ECM
(p=0,0005) (Tabela 13, Rycina 8).

Tabela 13. Ocena osi serca w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspot-
istniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Cigzkie | Ciezkie | . . CHD/
pflne pla@nowe Niepilne | CHD/ECA | v ’
N[%|N[%|N[%|N[%|N[%|N[%
P 14 [875] 20 [ 100 | 149 [92,0 | 41 | 837 48 | 857 67 | 753
N 2 |15 0 [ o [1B3[80| 8 [163] 8 [143] 22 [247

Po zastosowaniu poprawki Bonferroniego dla wielokrotnych porownan (p<0,0033333), jedyna istotna roznica
miedzygrupowa dotyczyta pary Cigzkie planowe vs. CHD/ECM (p=0,0005).
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- =R g
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najciezsze  ciezkie ciezkie niepilne CHD/ECA CHD/ECM
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Grupa wad

Rycina 8. Nieprawidlowa 0§ serca w grupie w grupie wad najci¢zszych, cigzkich pilnych i planowych, niepil-
nych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.
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W grupie wad niepilnych nieprawidtowa os serca stwierdzana byta u ptodow z TOF
oraz u ptodow z PAPVR.

9. Analiza kariotypu u ptodu

Na badanie kariotypu ptodu zdecydowato si¢ 70 cigzarnych sposrod 392 ciaz, czy-
li 18% kobiet. Nieprawidlowy kariotyp stwierdzono u 31% (n=22) badanych ptodow.
Nieprawidlowy kariotyp czgsciej wystepowat u ptodéw z wada serca wspotistniejaca
z wada i/lub anomalia pozasercowa (n=18) (p=0,000098). Tylko w 4 przypadkach izolo-
wanych wad serca zidentyfikowano nieprawidtowy kariotyp: zespot Turnera (n=1) i de-
lecje chromosomu 22q11 (n=3).

Tabela 14. Wynik kariotypu oznaczonego w grupie (n=70) ptodéw z wada serca najcigzsza, cigzka pilna, cigzka
planowa, niepilna oraz wspotistniejaca z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

A Cieikie Cieikie _— CHD CHD

N | Najcigzsze p?lne plaﬁlowe Niepilne +ECA +ECM
Norma 48 1 1 23 8 5 10
Trisomia 21 | 11 0 0 0 0 10 1
Trisomia 18 4 0 0 0 0 1 3
Trisomia 13 0 0 0 0 0 1
z. Turnera 2 0 0 0 1 1 0
Del. 22q11 4 0 0 3 0 0 1

Razem 70 1 (1,5%) 1(1,5%) | 26(37%) 9 (13%) 17 (24%) | 16 (23%)

=
N

12 4

10 4

3
e -' -

Najciezsza  Ciezka Ciezka Niepilna CHD+ECA CHD+ECM
pilna planowa

Rycina 9. Nieprawidlowy kariotyp (n=22) w grupie plodow z wada serca najcigzsza, cigzka pilna, ci¢zka plano-
wa, niepilng oraz wspotistniejaca z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.
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4.3. Dane z badan echokardiograficznych i ,,USG genetycznych”

1. Izolowane wady serca (CHD) i wady serca wspélistniejace z wadami
pozasercowymi (CHD+ECM) oraz z anomaliami pozasercowymi
(CHD+ECA) (n=392)

W grupie 392 cigzarnych z wrodzona wada serca (CHD) u ptodu w latach 2008-2010,
izolowana wadg serca zdiagnozowano w 63% (n=247), wadg serca wspotistniejaca z in-
nymi wadami (ECM) i/lub anomaliami (ECA) pozasercowymi zdiagnozowano w 37%
przypadkow (n=145), (Rycina. 10).

CHD+ECM

CHD+ECA lzolowana

2 CHD

63%

Rycina 10. Wady serca izolowane i wspotistniejace z anomaliami i wadami pozasercowymi u 392 ptodéw w ma-
teriale ZDiPWW ICZMP, w latach 2008-2010. CHD (n=247 — 63%), CHD+ECM, CHD+ECA (n=145 - 37%).

CHD+ECM
61%

Rycina 11. Wady serca wspotistniejace z anomaliami i wadami pozasercowymi w grupie 145 ptodow w mate-
riale ZDiPWW ICZMP, w latach 2008-2010. CHD+ECM (n=89), CHD+ECA (n=56).

W grupie 145 ptodow z wada serca wspotistniejaca z innymi wadami i/lub anoma-
liami, w 61% (n=89) wada serca wspotwystgpowata z inng wada pozasercowa (ECM),
natomiast w 39% (n=56) wspotwystgpowata z anomalia pozasercowa (ECA).

Wadom i anomaliom pozasercowym najczgsciej towarzyszyt: AVC (n=51), VSD
(n=20), SV (n=14), DORV (n=12), TOF (n=12) czyli wady, ktorych wspolng cecha z em-
briologicznego punktu widzenia byt nieprawidtowy podziat pierwotnej cewy sercowe;.
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6 Tr.art; 2

Ectopia; PvA; 2 Inne; 7 HLHS; 7

CoA; 9

Inne: TAPVR (n=2), ASD (n=1), I-TGA (n=1), IAA (n=1), zespot Ebsteina (n=2).

Rycina 12. Wady serca wspotistniejace z anomaliami i wadami pozasercowymi w grupie 145 ptodéw z wadami
serca, w materiale ZDiPWW ICZMP w latach 2008-2010.

1.1. Grupa wrodzonych wad serca i wad pozasercowych (CHD+ECM) (n=89)

W grupie CHD+ECM najczgsciej wystepujaca wada serca byt AVC (n=27). Nastgpnie
VSD (n=17), DORV (n=9), CoA (n=7), TOF (n=6) 1 SV (n=6). Nie odnotowano w tej grupie
zadnego przypadku HLHS, d-TGA, TvA, zespotu Ebsteina, PS, IAA (Rycina 13).

Niepilne wady serca z ECM (n=45) to przede wszystkim AVC (n=21) i VSD (n=17),
pozostate to TOF (n=4), AS (n=1), I-TGA (n=1) i ASD primum (n=1). Wady pozasercowe
wspotistniejace z niepilnymi wadami serca to najczesciej wady nerek (n=11) i przewodu
pokarmowego: atrezja przetyku (n=8), atrezja dwunastnicy (n=3), inne to: przepuklina
pepowinowa (n=5), przepuklina przeponowa (n=4) i zespot Dandy-Walkera (n=6).

. Inne; 4
Ectopia; 6__ 1rart;2 PVA'Z/_

Inne: ASD (n=1), TAPVR (n=2), - TGA (n=1)

Rycina 13. Wady serca wspotistniejace z wadami pozasercowymi (ECM) (n=89), w materiale ZDIPWW
ICZMP w grupie 392 ptodow w latach 2008-2010.

Cigzkie planowe wady serca z ECM to glownie DORV (n=9), CoA (n=7), AVC (n=6),
SV (n=6), pozostate to AS (n=1), PvA (n=2), TAPVR (n=2), TOF (n=2), Tr. art. (n=2).
Wady pozasercowe wspotistniejace z CHD cigzkimi planowymi to najczeéciej: wady
nerek (n=13) i wady OUN: zespot Dandy-Walkera (n=9), rozszczep wargi i podniebienia
(n=6), rozszczep kregostupa (n=4), przepuklina przeponowa (n=4).
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Cigzki pilny przypadek CHD+ECM dotyczyt AS wspotistniejacej z guzem nerki,
wymagajacej plastyki balonowej w 1 dobie zycia oraz operacji usunigcia nerki w 2 mie-
siacu zycia, zakonczony wypisem niemowlgcia do domu.

Wady najciezsze to przypadki ektopii serca (n=6), wszystkie wspotistniejace ze
ztozonymi wadami pozasercowymi: bezczaszkowiec (n=3), pentalogia Cantrela (n=2)
i cigzkie znieksztalcenie kregostupa (n=1). Wszystkie przypadki ektopiitECM wykryte
przed 24 tygodniem ciazy (n=4) koniczyly si¢ TOP, przypadki wykryte po 24 tygodniu
ciazy (jeden w 24 drugi w 34) zgonem noworodkoéw po porodzie.

W 50% przypadkow CHD wspotistniejaca z ECM byta wada niepilna (n=45), w 42%
cigzka planowa (n=37), w 7% najcigzsza (n=6) i w 1% cigzka pilna (n=1).

Najcieisza
7%

Ciezka pilna
1%

Ciezka planowa
42% ‘

Rycina 14. Rozktad wystepowania ECM (n=89) w grupie wad serca najcigzszych, cigzkich pilnych, cigzkich
planowych i niepilnych.

Listg wad pozasercowych (ECM) najczesciej wspotwystepujacych z wadami serca
przedstawia Tabela 15.

Tabela 15. Lista wad pozasercowych (ECM) wspotwystepujacych z wadami serca, w materiale ZDIPWW
ICZMP w grupie 392 ptodow w latach 2008-2010.

Ciezkie wady pozasercowe (ECM) wspotwystepujace z wadami serca

Anophtalmia, agenezja robaka mozdzku, bezczaszkowiec,
Wady OUN : . ; .
. . holoprosencefalia, wodogtowie, matoglowie, rozszczep wargi
1 twarzoczaszki . S

i podniebienia
Wady ukiadu Atrezja dwunastnicy, atrezja przetyku, niedroznosc jelit
pokarmowego

Wady w obrebie klatki Przepuklina przeponowa, zwyrodnienie gruczotowo-torbiclowate
piersiowej phuc typu II

Olbrzymi pecherz moczowy, zastawka cewki tylnej,

agenezja obustronna nerek, agenezja jednej nerki, wielotorbielowa-
tos¢ nerek, torbiel jajnika

Wady uktadu moczowego
i plciowego

Wady powlok brzusznych | Przepuklina pgpowinowa, wytrzewienie

Wady kregostupa Przepuklina mézgowo-rdzeniowa, rozszczep kregostupa

Inne Pentalogia Cantrela, wady uktadu kostnego
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WCZ - pordd przedwezesny, ZW — zgon wewnatrzmaciczny, TOP — terminacja ciazy

Rycina 15. Znane losy ptodow z prenatalnie rozpoznana wada serca i wspotistniejaca cigzka wada pozaserco-
wa (n=79), w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Sposrod 89 ptodow z CHD+ECM dalsze losy poznano w 79 przypadkach. Na prze-
rwanie ciazy zdecydowalo si¢ 19% cigzarnych (n=17), zgon wewnatrzmaciczny odnoto-
wano w 11% (n=9), zgon po urodzeniu w 51% (n=40), zgon po porodzie przedwczesnym
w 3% (n=2), wypis noworodka ze szpitala w 14% przypadkow (n=11). W 10 przypadkach
brak byto danych o losach ptodu lub noworodka.

Okres noworodkowy przezyto 14% (n=11) dzieci z nastepujacymi wadami przed-
stawionymi w Tabeli 16: nerczak mezoplastyczny (n=1), atrezja przetyku (n=1), atrezja
dwunastnicy (n=1), niedroznosc¢ jelit (n=1), przepuklina pgpowinowa (n=3), agenezja ro-
baka mézdzku (n=2), rozszczep podniebienia (n=1), torbiel jajnika (n=1).

Tabela 16. Noworodki z CHD+ECM, ktére przezyty okres noworodkowy (n=11).

?e/:g: Wada pozasercowa (ECM) Towarziy s::s;ill;ie(ggz)(ECM)

AS Nerczak mezoplastyczny -
prl?rill?m Atrezja przetyku Wodniaki karku

AVC Atrezja dwunastnicy SUA

AVC Niedroznos¢ jelit Heterotaksja, skrocenie kosci dtugich
AVC* Przepuklina pgpowinowa Wada nerek, SUA, hypoteloryzm
DORV* Agenezja robaka mozdzku Hypoteloryzm, stopy konsko-szpotawe
I-TGA Torbiel jajnika -

TOF Rozszczep podniebienia Ventrikulomegalia

VSD Przepuklina pgpowinowa -

VSD Przepuklina pgpowinowa -

VSD Agenezja robaka mozdzku Rozszczep podniebienia, wodonercze

* - zgon w 2 miesiacu zycia
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Szansa na przezycie u noworodka z CHD i ECM wystgpowala tylko wtedy, jesli
jedna z wad (wada serca albo pozasercowa) nie wymagala leczenia operacyjnego w 1
miesiacu zycia. Nie odnotowano przezycia noworodka z ciezka wada serca (CHD) oraz
wada pozasercowa (ECM), ktory wymagatby leczenia chirurgicznego w 1 miesiacu zy-
cia. W 9 przypadkach, w ktorych doszto do wypisania noworodkéw CHD+ECM ze
szpitala, byly to wady serca niepilne, w jednym ci¢zka planowa DORYV, bez leczenia
chirurgicznego w 1 miesiacu zycia i w jednym - cigzka pilna: AS z nerczakiem mezo-
plastycznym operowanym w 2 miesiacu zycia. Kariotyp u ptodow z CHD+ECM byt
oznaczany 16 razy (18%), wynik prawidlowy uzyskano w 10 przypadkach, w 6 nie-
prawidtowy: zespot Downa (n=1), zespot Edwardsa (n=3), zesp6t Patua (n=1), delecja
chromosomu 22q11 (n=1).

1.2. Grupa wrodzonych wad serca i anomalii pozasercowych (CHD+ECA) (n=56)

W grupie CHD+ECA najczg$ciej wystepujaca wada serca byt AVC (n=24). Nastep-
nie SV (n=8), HLHS (n=7), TOF (n=6). W grupie CHD+ECA podobnie jak w grupie
CHD+ECM nie odnotowano zadnego przypadku d-TGA, TvA i PS, poza tym nie bylo:
AS, ektopii serca, Tr. art., PvA, -TGA (Rycina 16).

Z.Ebsteina; 2 _IAA; 1

CoA; 2

DORV; 3

VSD; 3

Rycina 16. Wady serca wspotwystepujace z anomaliami pozasercowymi (ECA) (n=56), w materiale ZDIPWW
ICZMP w grupie 392 ptodow w latach 2008-2010

W grupie CHD+ECA w 48% (n=27) wystgpowatly wady serca niepilne, w 43%
(n=24) wady cigzkie planowe, w 2% wady cigzkie pilne (n=1) i w 7% (n=4) wady naj-
cigzsze (Rycina 17).

Wady niepilne w okresie noworodkowym to AVC (n=18), TOF (n=5) i VSD (n=3).
Wady cigzkie planowe to: SV (n=7), HLHS (n=6), AVC (n=4), pozostate to DORV (n=3),
CoA (n=2), IAA (n=1), TOF (n=1).

Wada cigzka pilna (n=1) dotyczyta przypadku SV z restrykcyjnym otworem owal-
nym i pojedyncza tetnica pgpowinowa. Pordd zakonczono cigeiem cesarskim, a nowo-
rodek zmart po porodzie.

Wady najcigzsze dotyczyty HLHS z niewydolnoscia krazenia i ventrikulomegalia (n=1),
zgon po urodzeniu, AVC (n=2) z izomeryzmem i blokiem catkowitym - zgon wewnatrzma-
ciczny w 32 i 33 tygodniu ciazy, zespotu Ebsteina (n=1) z niewydolnoscig krazenia i poje-
dyncza tetnica pgpowinowa, rowniez zgon wewnatrzmaciczny w 30 tygodniu ciazy.
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Rycina 17. Rozktad wystgpowania ECA (n=56) z wadami serca najci¢zszymi, cigzkimi pilnymi, cigzkimi pla-
nowymi i niepilnymi.

W grupie wad serca niepilnych w okresie noworodkowym (n=27) najczgsciej wyste-
pujacymi anomaliami pozasercowymi byly markery ultrasonograficzne zespotu Downa:
skrocenia kosci dtugich (n=12), hipoplazja kosci nosowej (n=11), SUA (n=6), anomalie
konczyn (n=4) oraz dysmorfia (n=4).

W grupie wad serca cigzkich planowych najczgstsza anomalia pozasercowa byla
SUA (n=12), nastepnie odwrocenie trzewi (n=4), ventrikulomegalia (n=4), anomalie dto-
ni i stop (n=4) (Zdjecie 4) oraz skrocenie kosci dtugich (n=3).

W grupie wad serca najci¢zszych (n=4), wéroéd anomalii pozasercowych stwierdza-
no: SUA (n=1), wodniaki karku (n=1), odwrdcenie trzewi (n=1), ventrikulomegalie (n=1)
oraz skrocenie kosci dtugich (n=1).

Pelna listg anomalii pozasercowych wspotwystepujacych z CHD przedstawia Tabela 17.

W przypadku wspotistnienia CHD i anomalii pozasercowej (ECA) losy ptodéw po-
znano w 48 przypadkach i byly one nastgpujace: TOP (n=3), zgon wewnatrzmaciczny
(n=6), zgon po porodzie w terminie porodu (n=8), zgon po porodzie przedwczesnym
w 26 1 28 tygodniu ciazy (n=2) oraz wypis noworodka do domu (n=29). W § przypad-
kach losy plodéw nie zostaly ustalone (Rycina 18). Przypadki przerwania ciazy doty-
czyly plodu z zespotem Edwardsa (AVC+wodniaki karku, obrzgk ptodu, SUA), ptodu
z zespotem Turnera (CoA+AVC+overlaping fingers) oraz ptodu z AVC+wodniaki karku
1 SUA, u ktorego kariotyp byl nieznany.

Tabela 17. Lista anomalii pozasercowych (ECA) wspotwystepujacych z wadami serca, w materiale ZDIPWW
ICZMP w grupie 392 ptodow w latach 2008-2010.

Anomalie pozasercowe (ECA) najczeSciej wspotwystepujace z wadami serca

Dysmorfia twarzy, hypoteloryzm, hipoplazja kosci no-
sowej, wodniaki karku

Anomalie twarzy, szyi i OUN

Anomalie OUN Agenezja ciata modzelowatego, ventrikulomegalia
Anomalie w obrebie klatki piersiowej | Wysigk w optucnej
Anomalie w jamie brzusznej Odwrocenie trzewi, wodobrzusze

Skrocenie koscei, polidaktylia, syndaktylia
przerwa sandatowa, overlapping fingers
Inne Pojedyncza tgtnica pgpowinowa

Anomalie konczyn
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TOP — terminacja ciazy, WCZ — pordd przedwezesny, ZW — zgon wewnatrzmaciczny

Rycina 18. Znane losy ptodow z prenatalnie rozpoznang wada serca 1 wspotistniejaca anomalig pozasercowa
(n=48), w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Zgony wewnatrzmaciczne dotyczyty ptodéw z AVC (n=4), z izomeryzmem i z blo-
kiem serca (n=2), z niezbalansowanym kanatem (n=1) oraz stenoza ptucng (n=1), wspot-
istniejace z wodobrzuszem (n=4), wodniakami karku (n=2) oraz SUA (n=2). Jeden przy-
padek zgonu wewnatrzmacicznego dotyczyt zespotu Ebsteina z wodobrzuszem i SUA,
a kolejny zgon wewnatrzmaciczny poprzedzony byt diagnoza IAA z SUA i brakiem
przepltywu koncowo-rozkurczowego w tetnicy pgpowinowej. Zgony po porodzie (n=8)
dotyczyty wad cigzkich planowych (n=6): HLHS (n=2), SV (n=2), DORV (n=1) i zespot
Ebsteina (n=1), wady cigzkiej pilnej: SV z restrykeja FO 1 SUA (n=1) oraz wady najci¢z-
szej: HLHS z niewydolnos$cia krazenia, wodobrzuszem i ventrikulomegalia (n=1). Zgo-
ny po porodzie przedwczesnym dotyczyly AVC z kardiomegalia, SUA, SGA i cechami
dysmorfii (n=1) i TOF z CoA, hypoteloryzmem, overlapping fingers, SGA, z rozpozna-
nym zespotem Edwardsa (n=1).

Noworodki z CHD+ECA, ktore przezyty w 18 przypadkach mialy niepilng wadg
serca: AVC (n=11), TOF (n=5), VSD (n=2), w 11 wadg ci¢zka planowa: DORV (n=2),
HLHS (0=3), SV (n=3), AVC (n=2), CoA (n=1). Anomalie pozasercowe stwierdzane
u tych ptodow to: SUA (n=8), markery zespotu Downa (n=5), ventrikulomegalia (n=5),
odwrocenie trzewi (n=3). W zadnym przypadku noworodkow, ktore przezyty prenatal-
nie, nie stwierdzano wodobrzusza ani wodniakow karku.

Kariotyp u ptodu w przypadku CHD+ECA byt oznaczany 17 razy i w pigciu przy-
padkach wynik byt prawidlowy (n=5), w pozostatych rozpoznano: zespoét Downa (n=10),
zespot Edwardsa (n=1) oraz zesp6t Turnera (n=1).
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Zdjecie 4. Anomalia pozasercowa pod postacia syndaktylii u plodu z cigzka planowa wada serca.

1.3. Izolowane wady serca (CHD) u plodéw (n=247)
W grupie 247 plodéw z izolowana CHD wady najcigzsze stanowity 6% (n=16), cigzkie
pilne 8% (n=20), wady cigzkie planowe 66% (n=162), wady niepilne 20% (n=49) (Rycina 19).

Najciezsza
6%

Cieika pilna
8%

Ciezka planowa
66%

Rycina 19. Wady najcigzsze, cigzkie pilne, cigzkie planowe i niepilne w grupie (n=247) ptodéw z izolowana
wada serca, w materiale ZDiPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Najliczebniejsza grupg wad serca izolowanych stanowity HLHS (n=75), druga co do
czgstosci byto d-TGA (n=29), trzecia byta TOF (n=26). Odnotowano 12 ptodéw z VSD,
13 ptodéw z DORYV, 13 z AVC, 14 z AS, 11 z TvA oraz 20 ptodéw z SV. (Rycina 20).
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Tr.art; 5 _PS; 5 PvA 3 Inne; 6

Ectopia; 1_\

Z.Ebsteina;
7

CoA; 5

DORV;13

Inne: PAPVR (n=2), I-TGA (n=1), t¢tniak lewej komory (n=1), hipoplazja tuku aorty (n=1), przedwczes$nie przy-
mykajacy si¢ przewod tetniczy (n=1).

Rycina 20. Czgstos¢ wystgpowania poszczegolnych wad serca w grupie (n=247) cigzarnych z izolowana wada
serca u ptodu, w materiale ZDiPWW ICZMP w latach 2008-2010.

1.3.1. Podgrupa najcigzszych wad serca plodu (n=16)

Wsrod wad najcigzszych znalazto si¢ 5 roznych patologii: HLHS (n=5), AS (n=6),
zespot Ebsteina (n=3), ektopia serca (n=1), tetniak lewej komory (n=1). Najcigzsze przy-
padki HLHS dotyczyly ptodow, u ktorych doszto do prenatalnego zamknigcia otwo-
ru owalnego (n—3) wspotistnienia nieprawidtowego catkowitego sptywu zyt ptucnych
wraz ze zwezeniem (n=1) oraz przypadku (n=1) ze skrajnie n1epraw1dlowym1 przep%y—
wami ptucnymi rejestrowanymi od 27 tygodnia ciazy. W grupie wad najci¢zszych nie
odnotowalismy wad serca typu: AVC, TOF, VSD, TGA, DORYV, SV, TvA, CoA, IAA, PS,
PvA, ani wspolnego pnia tetniczego (Rycina 21).

Plody, z AS klasyfikowana jako najcigzsze, charakteryzowaly si¢ niewydolnoscia
krazenia, holosystoliczna niedomykalnoscia zastawki mitralnej, duzym lewym przed-
sionkiem i istotna kardiomegalia (HA/CA >0.6).

Plody z zespotem Ebsteina w grupie wad najcigzszych charakteryzowaty si¢ po-
dobnie jak ptody z AS istotna kardiomegalia (HA/CA>0,6) 1 gigantycznym prawym
przedsionkiem, co wspotistniato z hipoplazja ptuc ptodu, potwierdzana w badaniu au-
topsyjnym poporodowym.

Ektopia serca wspotwystgpowata z tetralogia Fallota i ciaza ta zakonczyta si¢ zgo-
nem noworodka po porodzie.

W grupie wad najcigzszych do zgonu wewnatrzmacicznego (ZW) doszto w trzech
przypadkach: AS (n=2) i tgtniaka lewej komory (n=1), w pozostatych (n=12) do zgonu
doszto po porodzie, w tym byly dwa porody przedwczesne (AS) w 32 i 35 tygodniu
ciazy, w jednym przypadku zespotu Ebsteina z kardiomegalig nie znamy loséw ptodu.
W grupie wad najcigzszych zgodno$¢ rozpoznan prenatalnych wedtug rokowniczego
podziatu wrodzonych wad serca w 100% zgodzita si¢ ze znanymi wynikami po poro-
dowymi.

45



Maciej Stodki

Ectopia; 1 Inne;1

Inne: tgtniak lewej komory (n=1)
Rycina 21. Rozktad wystgpowania poszczegolnych wad serca w grupie (n=16) wad najcigzszych.

WCZ
13%

Wypis
0%

WCZ — pordd przedwezesny, ZW — zgon wewnatrzmaciczny

Rycina 22. Znane losy ptodow z prenatalnie rozpoznana izolowana najci¢zsza wada serca wedtug nowego
podziatu rokowniczego wad serca (n=16), w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Kariotyp plodu byt oznaczony tylko w jednym przypadku HLHS i byt prawidtowy.

1.3.2. Podgrupa ci¢zkich pilnych wad serca u plodu (n=20)

W podgrupie cigzkich pilnych wad serca diagnozowanych prenatalnie wsrod 20 przy-
padkow byty: HLHS (n=10), d-TGA (n=4), AS (n=5) oraz krytyczna stenoza ptucna (n=1).
W pozostatych typach wad serca nie odnotowalismy przypadkow krytycznych wad serca.

W podgrupie wad cigzkich pilnych dominowaty ptody z HLHS (n=10) i d-TGA (n=4)
1 AS (n=5) (Zdjecie 5), u ktorych w 1 dobie zycia przewidywalismy koniecznos¢ wyko-
nania zabiegu Rashkinda lub plastyki balonowe;.
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Zdjecie 5. Obraz 4 jam serca w cigzkiej pilnej wadzie serca: krytyczna stenoza aortalna.

PS; 1

Rycina 23. Rozktad wystgpowania poszczegdlnych wad serca w grupie (n=20) wad cigzkich pilnych, w mate-
riale z lat 2008-2010.

U ptodéw z krytycznymi HLHS prenatalnie stwierdzano istotna restrykcje na po-
ziomie otworu owalnego z nieprawidlowymi przeptywami przez zyty ptucne (Zdjgcie
6), natomiast u ptodow z d-TGA nieprawidtowy ruch zastawki otworu owalnego i/lub
nieprawidlowy przeptyw przez przewdd tetniczy.

Plody z krytycznymi AS, wszystkie ze wzgledu na objawy niewydolnosci krazenia
prawokomorowej leczone byly prenatalnie digoksyna.
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Zdjecie 6. Nieprawidtowe spektrum przeptywu przez zyty ptucne u plodu z cigzka pilna postacia HLHS,
zabieg Rashkinda w 1 dobie Zycia.

Zgodno$¢ kwalifikacji wedtug podziatu rokowniczego w grupie wad cigzkich pil-
nych wyniosta 80% (12/15 przypadkow). W 12 przypadkach noworodki wymagaty in-
terwencji w 1 dobie zycia: AS (n=4), d-TGA (n=4), HLHS (n=3), PS (n=1).

W trzech pozostatych przypadkach (3/15) HLHS noworodki nie miaty zabiegu Ra-
shkinda w 1 dobie zycia, ale u wszystkich 3 przebieg okresu noworodkowego byt powi-
ktany. U jednego rozpoznano wrodzong ciezka infekcjg wymagajaca intubacji w 1 dobie
zycia, drugi operowany w 11 dobie po porodzie, zmart w 1 dobie po operacji, trzeci
operowany w 8 dobie zostat wypisany do domu w 69 dobie po porodzie.

W grupie wad cigzkich pilnych jedna cigzarna z krytyczna stenoza aortalng wykryta
w 17 tygodniu ciazy zdecydowata si¢ na TOP. Do zgonu po porodzie doszlo w trzech
przypadkach: HLHS (n=2), AS (n=1) pordd przedwczesny w 33 tygodniu ciazy. W 12
przypadkach doszto do wypisu noworodka: d-TGA (n=4), HLHS (n=4), AS (n=3) i PS
(n=1). W czterech przypadkach HLHS (n=4) kwalifikowanych prenatalnie jako cigzki
pilny, losy ptodéw i noworodkéw byty nieznane (Rycina 24).

Przezywalnos¢ plodéw w grupie wad cigzkich pilnych wyniosta 75% (n=12/16), na-
tomiast noworodkow urodzonych w terminie porodu 85% (12/14).

Na oznaczenie kariotypu u ptodu zdecydowala si¢ jedna cigzarna ze stenoza ptucna,
wynik byt prawidtowy, noworodek po zabiegu w 2 dobie zycia, zostat wypisany ze szpi-
tala w 21 dobie po porodzie.
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TOP — terminacja ciazy, WCZ — pordd przedwczesny

Rycina 24. Losy plodow z prenatalnie rozpoznana izolowana cigzka pilna wada serca wedtug nowego podziatu
rokowniczego wad serca (n=16), w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

1.3.3. Podgrupa ci¢zkich planowych wad serca u plodu (n=162)

Najliczniejsza podgrupe wad serca ptodow stanowity wady c1qzk1e planowe wyma-
ga]qce interwencji kardiologiczno-kardiochirurgicznej w 1 miesiacu zycia, w wigkszo-
$ci przypadkow byty to wady przewodozalezne. Wsrod nich kwalifikowane prenatal-
nie byty nastepujace (izolowane) wady serca: HLHS (n=60), d-TGA (n=25), SV (n=20),
DORV (n=13), TvA (n=11) oraz TOF (n=9) (Rycina 25).

Weryfikacji zgodnosci rozpoznan wedtug nowego rokowniczego podziatu wrodzo-
nych wad serca dokonano w 134 przypadkach sposrod 162 ptodéw. W 22 przypadkach
nie ustalono losow ptodu, zgon wewnatrzmaciczny (n=1), terminacja ciazy (n=5). Zgod-
no$¢ rozpoznan wyniosta 96% (129/134). W trzech przypadkach d-TGA kwalifikowana
prenatalnie jako cigzka planowa, wymagata pilnej interwencji po porodzie (zabieg Ra-
shkinda, n=3). W dwoch przypadkach wada serca nie wymagata operacji w pierwszym
miesiacu zycia, jeden przypadek TvA operowany byt w 4 miesiacu zycia i jeden przypa-
dek Tr. art. zoperowany zostat w 35 dobie zycia.

Z.Ebsteina; 4 Tr.art; 5 1AA; 2

PvA; 3/—

CoA; 5

Rycina 25. Rozktad wystgpowania poszczegolnych wad serca w grupie (n=162) wad cigzkich planowych,
w materiale ZDiPWW ICZMP w latach 2008-2010.
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W grupie wad cigzkich planowych na przerwanie ciazy zdecydowato si¢ 5 cigzar-
nych (HLHS n=3, SV n=1 i TvA n=1). W 1 przypadku doszto do zgonu wewnatrzma-
cicznego: DORV (n=1) zgon 34 tygodniu ciazy. W 9 przypadkach (6%) nastapit porod
przedwczesny: HLHS (n=5), d-TGA (n=1), SV (n=1), DORV (n=1), TOF (n=1), 8 z nich
zmarto po porodzie. Jeden noworodek z HLHS, urodzony w 35 tygodniu ciazy, zostat
wypisany po operacji w 174 dobie zycia, ten przypadek nie byt brany pod uwage w anali-
zie pourodzeniowej niniejszego opracowania. Do zgonu po porodzie w terminie porodu
doszto w 14% (n=20) przypadkéw (AVC n=2, HLHS n=6, SV n=4, d-TGA n=2, TOF
n=1, zespot Ebsteina n=3, Tr. art. n=1, TvA n=1). W 75% (n=105) ptody z rozpoznana
cigzka planowa wada serca, urodzone w terminie porodu i operowane w 1 miesiacu
zycia wypisano do domu.

Kariotyp w grupie wad cigzkich planowych byt oznaczany u 26 ptodow, w 23 przypad-
kach byt prawidtowy, w 3 nieprawidtowy i byta to delecja chromosomu 22q11 (n=3).

TOP w
4% 1%

Zgon
14%

TOP - terminacja cigzy, WCZ — porod przedwczesny, ZW — zgon wewnatrzmaciczny

Rycina 26. Znane losy plodow z prenatalnie rozpoznana izolowana cigzka planowa wada serca wedlug nowego
rokowniczego podziatu wad serca (n=140), w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Przezywalno$¢ plodow wyniosta 75% (105/134), przezywalno$¢ noworodkoéw uro-
dzonych w terminie porodu (105/125) wyniosta 84%.

1.3.4. Podgrupa niepilnych wad serca u plodu (n=49)

Grupg wad niepilnych stanowito 49 ptodow, w tym: TOF (n=17), VSD (n=12) i AVC
(n=8). Jako wady ,,inne” ujgto: czgSciowy nieprawidtowy sptyw zyl ptucnych (PAPVR)
(n=2), hipoplazj¢ tuku aorty (n=1), przedwczesnie przymykajacy si¢ przewod tetniczy
(n=1) 1 -TGA (n=1) (Rycina 27).

Weryfikacji zgodnosci rozpoznan wedtug nowego rokowniczego podziatu wrodzo-
nych wad serca dokonano w 35 przypadkach sposrod 49 plodow. W 14 przypadkach nie
poznano loséw ptodu. Zgodnos¢ rozpoznan wyniosta 97% (34/35) przypadkow. W jed-
nym przypadku prenatalnie rozpoznanego VSD, postnatalnie dodatkowo rozpoznano
catkowicie nieprawidtowy sptyw zyl ptucnych wymagajacy korekcji kardiochirurgicz-
nej w | miesigcu zycia.
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Rycina 27. Rozktad wystgpowania poszczegolnych wad serca w grupie (n=49) wad niepilnych, w materiale
ZDiPWW ICZMP w latach 2008-2010.

W grupie wad niepilnych nie byto przypadkow terminacji ciazy, ani zgonow wewnatrz-
macicznych. W jednym przypadku doszto do zgonu noworodka urodzonego przedwcze-
$nie w 33 tygodniu ciazy, z I-TGA powiklanego zaburzeniami rytmu serca, nieleczonego
kardiochirurgicznie. Przezywalno$¢ w grupie ptodéw urodzonych w terminie porodu ze
znanymi losami pourodzeniowymi (n=34), z niepilna wada serca, wedtug zaproponowa-
nego podziatu rokowniczego wad serca, wyniosta 97% (n=34/35) (Rycina 28).

WCZ

WCZ — pordd przedwezesny

Rycina 28. Znane losy ptodow z prenatalnie rozpoznang izolowana nieci¢zka wada serca wedtug nowego po-
dziatu rokowniczego wad serca (n=35), w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Kariotyp plodu w grupie wad niepilnych byt oznaczany 9-krotnie, w 8 przypadkach
byt prawidlowy, w jednym rozpoznano zesp6t Turnera (n=1), byt to ptod z poszerzonym
NT w I trymestrze oraz z przetrwala zyla gtéwna gorna lewa. Wypisany w 10 dobie po
porodzie, w stanie ogolnym dobrym.

Przezywalno$¢ noworodkoéw urodzonych w terminie porodu z niepilng wada serca
wyniosta 100%.
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1.3.5. Zespél hipoplazji lewego serca (n=82) (HLHS)

Najczescie] wystepujaca wada serca w grupie analizowanych 392 ptodéw w okre-
sie 2008-2010 byt zespot hipoplazji lewego serca (n=82). Byla to wada kwalifikowana
w 3 kategoriach: jako najcigzsza — powodujaca zgon noworodka w 5 przypadkach, jako
wada cigzka pilna wymagajaca interwencji w pierwszych godzinach zycia (n=10) oraz
jako wada cigzka planowa, przewodozalezna do planowych dziatan kardiologiczno-kar-
diochirurgicznych (n=60). We wszystkich przypadkach zespotu hipoplazji lewego serca
urodzonych w terminie porodu interwencja kardiologiczno-kardiochirurgiczna odby-
fa si¢ w okresie noworodkowym (Rycina 29). W 7 przypadkach HLHS, wspdtistniat
z anomaliami pozasercowymi (ECA), nie bylo przypadku w analizowanej grupie ptodu
HLHS wspotistniejacego z wada pozasercowa (ECM).

Sposrod 82 przypadkéw HLHS w trzech przypadkach zdecydowano o terminacji
ciazy, w 6 przypadkach doszto do porodu przedwczesnego, zgon po porodzie w 14 przy-
padkach, wypisano ze szpitala 45 noworodkow. Nie znamy losow 14 ptodow. Odsetek
umieralnosci w odpowiednich grupach wyniost: najcigzsze — 100%, cigzkie pilne — 33%,
cigzkie planowe — 12%, HLHS+ECA — 50% (Tabela 18).
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Rycina 29. Rozktad wystepowania HLHS (n=82) w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych, cigzkich plano-
wych, niepilnych oraz z ECM i/lub ECA.

Tabela 18. Umieralno$¢ noworodkéw urodzonych w terminie porodu z HLHS (n=59) w grupie wad najcigz-
szych, cigzkich pilnych, cigzkich planowych oraz HLHS z anomaliami pozasercowymi.

Najciezsze Ciezkie pilne | Cigzkie planowe | HLHS+ECA
Przezycia 0 0 4 67% 38 88% 3 50%
Zgony 4 100% 2 33% 5 12% 3 50%

Anomalie wspotwystepujace z HLHS: ventrikulomegalia (n=3), torbiel splotu podpa-
jeczynowkowego (n=1), SUA (n=4), wodobrzusze (n=1).

1.3.6. Wspélny kanal przedsionkowo — komorowy (n=64) (AVC)

Sposrod 64 przypadkow AVC, w 80% (n=51) wada serca wspotistniata z wadami
(ECM) 1/lub anomaliami (ECA) pozasercowymi. W podgrupie AVC+ECM (n=27) cig-
zarne podjety decyzjg o przerwaniu ciazy (n=7), odnotowano zgon wewnatrzmaciczny
(n=3), zgon po urodzeniu (n=12), przezyly 3 noworodki, u ktorych rozpoznano: niedroz-
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nos¢ jelit (n=1), niedroznos¢ dwunastnicy (n=1), przepukling pgpowinowa (n=1). W jed-
nym z przypadkow zdiagnozowano zespot Edwardsa (AVC+ atrezja przetyku, hypotelo-
ryzm, skrocenie kosci dhugich — zgon po urodzeniu). Brak danych o losach ptodu (n=2).

W podgrupie AVC+ECA (n=24), przezyto 17 noworodkéw, zgon wewnatrzmacicz-
ny (n=2), terminacja cigzy (n=2), zgon po porodzie przedwczesnym (n=1), brak danych
(n=2). W 7 przypadkach rozpoznano zespoét Downa, (w tym 5 prenatalnie, u 2 postna-
talnie). We wszystkich 7 przypadkach opisywano ultrasonograficzne markery zespotu
Downa, takie jak: hypoplazja kosci nosowej, nieprawidtowy profil, poszerzony fatd kar-
kowy, skrocenie kosci dtugich, przerwa sandatowa.

W podgrupie izolowanego AVC (n=13), w 62% przypadkow (n=8), opisywano wade
jako niepilna, bez koniecznosci interwencji kardiologiczno-kardiochirurgicznej w 1 mie-
sigcu zycia. W jednym przypadku AVC wspotistniat z TOF, w pozostatych 7 byt wada
izolowana, nie byto w tej grupie przypadkow AVC niezbalansowanego. W pozostatych
38% przypadkach (n=5) AVC, kwalifikowanych jak wady ciezkie planowe, stwierdzano
dodatkowe nieprawidtowosci w budowie serca: AVC+DORV (n=2), AVC+CoA (n=2),
AVC niezbalansowany (n=1). Brak danych o losach 4 ptodow (n=4).
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Rycina 30. Rozktad wystgpowania AVC (n=64) w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych, cigzkich plano-
wych, niepilnych oraz z ECM i/lub ECA.

Tabela 19. Umieralno$¢ noworodkéw urodzonych w terminie porodu z AVC (n=45) w grupie wad cigzkich
planowych, niepilnych oraz z ECM i/lub ECA.

Ciezkie planowe Niepilne AVCH+ECA AVC+ECM
Przezycia 2 50% 5 100% 17 100% 3 18%
Zgony 2 50% 0 0 0 0 14 82%

Odnotowano nastgpujace wady pozasercowe w grupie pacjentow z AVC: bezczaszko-
wiec (n=1), anophtalmia (n=1), holoprosencefalia (n=2), wodoglowie (n=2), zesp6t Dan-
dy-Walkera (n=4), matogtowie (n=1), rozszczep wargi i podniebienia (n=2), atrezja dwu-
nastnicy (n=2), atrezja przelyku (n=2), przepuklina przeponowa (n=1), wodonercze (n=2),
wada nerek (n=4), olbrzymi pgcherz moczowy (n=1), agenezja nerki lewej (n=1), wielotor-
bielowate nerki (n=2), torbiel jajnika (n=1), przepuklina pgpowinowa (n=1), wada konczyn
(n=1), rozszczep kregostupa (n=1), wada uktadu kostnego (n=2) oraz nastepujace anoma-
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lie: agenezja ciata modzelowatego (n=2), obrzek ptodu (n=4), wysigk w optucnej (n=3),
wodobrzusze (n=3), ventrikulomegalia (n=2), dysmorfia (n=3), hipoplazja kosci nosowej
(n=6), hypoteloryzm (n=6), wodniaki karku (n=5), hipoplastyczna klatka piersiowa (n=1),
odwrocenie trzewi (n=1), overlapping fingers (n=2), skrocenie kosci dtugich (n=2), przerwa
sandatowa (n=1), syndaktylia (n=1), polidaktylia (n=1), SUA (n=8), wyrosla skorne (n=1).

1.3.7. Tetralogia Fallota (n=38) (TOF)

W 6 przypadkach TOF wspotwystepowala z wadami pozasercowymi: w 6 przypad-
kach byty to ptody i noworodki, ktore obumieraty wewnatrzmacicznie (n=3) lub po urodze-
niu (n=3), u dwoch z nich rozpoznano trisomig 18 pary chromosomow (zespét Edwardsa).
W grupie izolowanej tetralogii Fallota (TOF) (n=26) nie odnotowalismy zgonow ptodu,
w zadnym przypadku nie byfa to cigzka pilna wada serca (nie byto koniecznoscei interwen-
cji kardiologicznej lub zabiegu operacyjnego w pierwszych dniach zycia), w 9 z 26 (35%)
przypadkow byla cigzka planowa wada serca, w przypadku, ktorej stwierdzano atrezje
zastawki pnia ptucnego, w pozostatych 17 (65%) przypadkach TOF byta wada niepilna.
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Rycina 31. Rozktad wystepowania TOF (n=38) w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych, cigzkich plano-
wych, niepilnych oraz z ECM i/lub ECA.

Nieznane sa losy 6 ptodow. W grupie wad cigzkich planowych do zgonu po porodzie
doszto w dwoch przypadkach, jeden pordd przedwezesny w 35 tygodniu ciazy i jeden
zgon TOF z MAPCA. Trzy noworodki wypisano po zabiegu ze szpitala. W grupie (n=16)
TOF niepilnych nie odnotowano zgondéw po porodzie. W grupie TOF+ECA odnotowano
jeden zgon noworodka urodzonego przedwczesnie w 30 tygodniu ciazy, wypis noworodka
(n=5). W grupie TOF+ECM wypis noworodka z niepilng TOF, z rozszczepem wargi gor-
nej i podniebienia oraz ventrikulomegalia (n=1), zgon po porodzie (n=3), TOP (n=1).

Tabela 20. Umieralno$¢ noworodkéw urodzonych w terminie porodu z TOF (n=29) w grupie wad cigzkich
planowych, niepilnych oraz z ECM i/lub ECA.

Ciezkie planowe Niepilne TOF+ECA TOF+ECM
Przezycia 3 5% 16 100% 5 100% 1 25%
Zgony 1 25% 0 0 0 3 5%
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Odnotowano nastepujace wady pozasercowe (ECM) w grupie pacjentow z TOF: rozszczep
wargi 1 podniebienia (n=2), atrezja przetyku (n=2), agenezja nerki lewej (n=1), wada nerek
(n=2), przepuklina pgpowinowa (n=1), wada ukfadu kostnego (n=2) oraz nast¢pujace anomalie
(ECA): hypoteloryzm (n=4), wodniaki karku (n=1), skrocenie kosci dtugich (n=2), overlapping
fingers (n=2), stopy konsko-szpotawe (n=1), pojedyncza t¢tnica pgpowinowa (n=2).

1.3.8. Ubytek w przegrodzie migdzykomorowej (n=32) (VSD)

Izolowany VSD u ptodow we wszystkich przypadkach (n=12) byl niepilng wada ser-
ca, niekwalifikujaca si¢ do leczenia zabiegowego w pierwszym miesiacu zycia. W po-
zostatych 20 przypadkach VSD wspotistniato z innymi wadami (n=17) lub anomaliami
(n=3) pozasercowymi. W przypadkach VSD+ECA odnotowano 3 wypisy noworodkow
(n=3). W przypadkach VSD+ECM cigze konczyty si¢ przezyciem (n=3), wewnatrzma-
cicznym obumarciem ptodu (n=2), przerwaniem ciazy (n=3) lub zgonem noworodka po
porodzie (n=8). W zadnym przypadku VSD nie byto klasyfikowane jako wada najcigz-
sza, cigzka pilna lub cigzka planowa. Brak danych poporodowych o 4 ptodach.
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Rycina 32. Rozktad wystepowania VSD (n=32) w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych, cigzkich plano-
wych, niepilnych oraz z ECM i/lub z ECA.

Tabela 21. Umieralno$¢ noworodkéw urodzonych w terminie porodu z VSD (n=25) w grupie wad niepilnych
oraz z ECM i/lub ECA.

Niepilne VSD+ECA VSD+ECM
Przezycia 9 100% 3 100% 3 23%
Zgony 0 0 0 10 T1%

Zadna ciezarna nie zdecydowala sie na badanie kariotypu ptodu.

Odnotowano nastgpujace wady pozasercowe w grupie pacjentow z VSD: bezczasz-
kowiec (n=2), zespot Dandy-Walker (n=4), wada twarzoczaszki (n=1), rozszczep wargi
1 podniebienia (n=2), atrezja przetyku (n=2), przepuklina przeponowa (n=3), agenezja
nerki lewej (n=1), wodonercze (n=1), olbrzymi pgcherz moczowy (n=2), nerki wielotor-
bielowate (n=2), zastawka cewki tylnej (n=2), przepuklina pgpkowa (n=1), wada uktadu
kostnego (n=1) oraz nastgpujace anomalie: wodniaki karku (n=1), hypoteloryzm (n=3),
skrocenie kosci (n=1), overlapping fingers (n=1), pojedyncza tgtnica pgpowinowa (n=3).
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1.3.9. Przelozenie wielkich naczyn (n=29) (d- TGA)

Przetozenie wielkich naczyn (Zdjecie 7) kwalifikowano prenatalnie jako wadg ciezka
planowa (n=25) i jako wadg cigzka pilna (n=4). W 18 przypadkach d-TGA byta wada izo-
lowang, w 10 przypadkach wspotwystepowata z VSD, w trzech dodatkowo z PS. Sposrod
29 przypadkow przetozenia wielkich naczyn (d-TGA) 8 wymagato interwencji w I dobie
zycia, 19 planowej operacji kardiochirurgicznej w I miesigcu zycia. Tylko jeden przypadek
d-TGA ze wspolistniejacym duzym ubytkiem w przegrodzie miedzykomorowe;j i fagodna
stenozg pnia ptucnego wymagal zabiegu przerwania przegrody miedzyprzedsionkowe;j
W pierwszym miesiacu zycia, a dalsze leczenie zaplanowano na okres niemowlegcy. W 4
przypadkach d-TGA kwalifikowanej, jako wada cigzka planowa, noworodki urodzity sie
z wada cigzka pilng i wymagaly interwencji w pierwszych dobach, a czasami nawet go-
dzinach zycia. (Rycina 33).

Nie znamy losow 6 ptodéw. W jednym przypadku ciaza zakonczyta sig przedwcze-
$nie w 28 tygodniu, zgonem noworodka. Sposrod 22 noworodkow urodzonych w termi-
nie porodu wypisanych zostato do domu 20 (91%), zgon po porodzie (jeden w 1 dobie po
porodzie, drugi w 7 dobie po operacji) odnotowano w dwoch przypadkach (9%).
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Zdjecie 7. Rownolegly przebieg przetozonych naczyn w TGA.

Tabela 22. Umieralno$¢ noworodkéw urodzonych w terminie porodu z d-TGA (n=22) w grupie wad cigzkich
pilnych oraz cigzkich planowych.

Ciezkie pilne Ciezkie planowe
Przezycia 4 100% 16 89%
Zgony 0 2 11%
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Rycina 33. Rozktad czgstosci wystepowania d-TGA (n=29) w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych, cigz-
kich planowych, niepilnych oraz z ECM i/lub ECA.

W jednym przypadku ciezarna zdecydowata si¢ na badanie kariotypu, wynik byt
prawidtowy.
Nie bylo w analizowanej grupie przypadku d-TGA wspotistniejacego z ECM lub ECA

1.3.10. Podwdjne odejscie naczyn z prawej komory (n=25) (DORYV)

Podwdjne odejscie naczyn z prawej komory byto wada cigzka planowa (n=13) wspot-
wystepowato z ECM (n=9) oraz z ECA (n=3). We wszystkich przypadkach izolowanego
DORV byta to wada ztozona, wspotistniejaca z d-TGA (n=11) lub AVC (n=2). Nieznane
sg losy ptodu (n=3), zgon wewnatrzmaciczny (n=2), zgon po porodzie przedwczesnym
w 30 tygodniu (n=1). W zadnym przypadku nie byta to wada cigzka pilna (Rycina 34).
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Rycina 34. Rozktad czgstosci wystgpowania DORV (n=25) w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych, cigz-
kich planowych, niepilnych oraz z ECM i/lub ECA.

Tabela 23. Umieralno$¢ noworodkow urodzonych w terminie porodu z DORV (n=18) w grupie wad cigzkich
planowych oraz wspotwystepujacych z ECM i/lub ECA.

Ciezkie planowe DORV+ECA DORV+ECM
Przezycia 10 100% 2 67% 1 20%
Zgony 0 1 33% 4 80%

57



Maciej Stodki

Kariotyp u ptodu z DORV byt oznaczany w szesciu przypadkach: prawidiowy (n=3), delecja
22q11 (n=1), zespot Patua (n=1) (dodatkowo rozszczep wargi i podniebienia, rozszczep kregostu-
pa), zespot Edwardsa (n=1) (dodatkowo zespot Dandy-Walkera, overlapping fingers, SGA).

Odnotowano nastgpujace wady pozasercowe w grupie pacjentow z DORV: zespot
Dandy-Walker (n=5), rozszczep wargi i podniebienia (n=2), atrezja przetyku (n=1), wada
nerek (n=1), wodonercze (n=1), szeroki moczowdd (n=1), agenezja nerki lewej (n=1), wie-
lotorbielowata nerka prawa (n=1), przepuklina pgpowinowa (n=1), rozszczep kregostupa
(n=1), wada uktadu kostnego (n=1) oraz nastgpujace anomalie: agenezja ciala modzelo-
watego (n=3), ventrikulomegalia (n=1), hypoteloryzm (n=1), hipoplastyczna klatka pier-
siowa (n=1), odwrocenie trzewi (n=1), pojedyncza tetnica pgpowinowa (n=1), overlap-
ping fingers (n=2), stopy konsko-szpotawe (n=1), skrocenie kosci dtugich (n=1).

1.3.11. Pojedyncza komora (n=34) (SV)

Wada serca pod postacia pojedynczej komory (n=34) byta wada serca cigzka planowa
(n=20), wspotwystepowata z innymi anomaliami (n=8) i wadami (n=6) pozasercowymi
(Rycina 35). W grupie wad cigzkich planowych nieznane sa losy ptodu (n=3), jeden zgon
nastapit po porodzie przedwczesnym w 30 tygodniu (n=1), przerwanie cigzy (n=1). Na
15 zywo urodzonych noworodkéw odnotowano wypis ze szpitala (n=11) lub zgon (n=4).
Wszystkie noworodki wymagaty interwencji kardiologicznej badz kardiochirurgicznej w 1
miesiacu zycia. Noworodki z ECA (n=8): zgon po porodzie (n=3), wypis ze szpitala (n=>5).
Noworodki z ECM (n=6), zgon wewnatrzmaciczny (n=1) oraz zgon po porodzie (n=5).
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Rycina 35. Rozklad wystgpowania SV (n=34) w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych, cigzkich plano-
wych, niepilnych oraz wspotwystgpujacych z ECM i/lub ECA.

Tabela 24. Umieralno$¢ noworodkow urodzonych w terminie porodu z SV (n=18) w grupie wad cigzkich pla-
nowych oraz wspotwystepujacych z ECM i/lub ECA.

Cigzkie planowe SV+ECA SV+ECM
Przezycia 11 73% 5 62,5% 0 0%
Zgony 4 27% 3 37,5% 5 100%

Odnotowano nastgpujace wady pozasercowe w grupie pacjentow z SV: wodogtowie (n=1),
rozszczep wargi 1 podniebienia (n=2), zwyrodnienie gruczotowo-torbielowate ptuc typu I1
(n=1), przepuklina przeponowa (n=2), wodonercze (n=1), przepuklina pgpowinowa (n=1) oraz
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nastgpujace anomalie: agenezja ciata modzelowatego (n=1), hypoteloryzm (n=2), skrocenie
kosci diugich (n=1), pojedyncza tetnica pgpowinowa (n=2), dysmorfia twarzy (n=1).

Kariotyp u ptodu oznaczano w 7 przypadkach: w ciezkich planowych (n=3) byt pra-
widlowy, w SVHECM (n=2): jeden wynik prawidtowy, jeden zespot Edwardsa, w SV+E-
CA (n=2) kariotyp ptodow byl prawidtowy.

1.3.12. Koarktacja aorty (CoA) i przerwany luk aorty (IAA) (n=17)

Krytyczna CoA (Zdjecie 8) (n=5) i [AA (Zdjecie 9) (n=2) klasyfikowano, jako wadg cigz-
ka planowa. W tej grupie wszystkie noworodki (n=7) zostaty wypisane ze szpitala. W grupie
CoA+ECA (n=2), w jednym przypadku z nieprawidtowym kariotypem (47XX+21) cigzarna
zdecydowala sig na terminacje cigzy, w drugim z towarzyszaca ventrikulomegalia nie po-
twierdzono CoA po porodzie, w przypadku ECAHAA (n=1) ptéd z SUA i AEDF obumart
wewnatrzmacicznie w 25 tygodniu cigzy. W grupie CoATECM (n=7) w jednym przypadku
ciezarna zdecydowata si¢ na TOP, w jednym ptdd obumart wewnatrzmacicznie w 40 tygo-
dniu ciazy, w pozostatych (n=5) doszto do zgonu po porodzie. Nie odnotowano przypadku
[AA+ECM (Rycina 36).
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Zdjecie 8. Obraz koarktacji aorty u ptodu w 34 tygodniu cigzy.

Tabela 25. Umieralno$¢ noworodkéw urodzonych w terminie porodu z CoA i IAA (n=18) w grupie wad cigz-
kich planowych oraz wspotwystepujacych z ECM i/lub ECA.

Ciezkie planowe CHD+ECA CHD+ECM
Przezycia 7 100% 0 0% 0 0%
Zgony 0 0% 0 0% 5 100%
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Na oznaczenie kariotypu ptodu zdecydowaty si¢ dwie cigzarne (n=2), jedna z ECA,
u ktorej ptodu rozpoznano zespot Downa, druga z izolowang IA A, u ktdrej rozpoznano
delecje chromosomu 22ql11 (n=1).

Odnotowano nastgpujace wady pozasercowe w grupie pacjentow z CoA: atrezja prze-
tyku (n=1), przepuklina przeponowa (n=2), wodonercze (n=2), olbrzymi pgcherz moczowy
(n=1), rozszczep krggoshupa (n=2) oraz nastgpujace anomalie: agenezja ciata modzelowate-
go (n=2), ventrikulomegalia (n=2), pojedyncza t¢tnica pgpowinowa (n=1), skrocenie kosci
dtugich (n=2), stopa konsko-szpotawa (n=1), polidaktylia (n=1), overlapping fingers (n=1).

CoAi lAA

7 7

0 0 0
_—— — A

o B N W kB 0o N

Najciezsze  Ciezkie Ciezkie Niepilne CHD+ECA CHD+ECM
pilne planowe

Rycina 36. Rozktad wystgpowania CoA i IAA (n=12) w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych, cigzkich
planowych, niepilnych oraz wspotwystepujacych z ECM i/lub ECA.
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1.3.13. Stenoza aortalna (AS) i stenoza plucna (PS) (n=22)

Zwezenie zastawki aortalnej (AS) u plodu wystgpowato w 14 przypadkach, jako
wada izolowana i w 3, jako wspotwystepujaca z wada pozasercowa. W 6 przypadkach
byla to wada najcigzsza (AS powikltana niedomykalnoscia zastawki mitralnej z gigan-
tycznym lewym przedsionkiem), w 5 przypadkach byla to wada cigzka pilna, wymaga-
jaca zabiegu w pierwszych godzinach zycia, w trzech przypadkach byta to wada niepil-
na (z predkoscig maksymalna przeptywu krwi na zastawce aortalnej od 1,6 do 1,9m/s)
(Rycina 37). AS najcigzsza zakonczyla si¢ zgonem wewnatrzmacicznym (n=2), zgonem
po porodzie przedwczesnym w 33 tyg. (n=1), zgonem po porodzie o czasie (n=3). Cigzka
pilna AS zakonczyta si¢ wypisem noworodka (n=3), TOP (n=1), zgonem po porodzie
przedwczesnym w 32 tygodniu. Pilna PS (n=1) zakoficzyta si¢ wypisem noworodka.
ASHECM (n=3), w dwoch przypadkach zakonczyta si¢ zgonem wezesniaka, w jednym
pilnej AS z nerczakiem mezoplastycznym wypisem noworodka (plastyka balonowa AV,
nastgpnie w 2 miesiacu zycia nefrektomia). Noworodki z niepilna AS (n=3) i PS (n=4)
zostaly wypisane ze szpitala (Tabela 26).
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Rycina 37. Rozklad wystepowania AS i PS (n=22) w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych, cigzkich pla-
nowych, niepilnych oraz wad serca z ECM i/lub ECA.

Tabela 26. Umieralno$¢ noworodkow urodzonych w terminie porodu z AS i PS (n=15) w grupie wad najcigz-
szych, cigzkich pilnych, niepilnych oraz z wadami pozasercowymi.

Najcigzsze Cigzkie pilne Niepilne AS i PStECM
Przezycia 0 0 4 100% 7 100% 1 100%
Zgony 3 100% 0 0% 0 0% 0 0%

Na oznaczenie kariotypu ptodu zdecydowala sig cigzarna (n=1) z pilna PS, wynik byt
prawidfowy oraz cigzarna (n=1) z AS+ECM, u ktorej ptodu rozpoznano zespét Edwardsa.

Odnotowano nastgpujace wady pozasercowe w grupie ptodow z AS: guz nerki, inna
wada nerek (n=2) oraz nastepujace anomalie: wodobrzusze (n=1), uogélniony obrzek
plodu z obrzekiem tkanki podskornej (n=1).
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1.3.14. Zesp6t Ebsteina (n=9)

Zespo6t Ebsteina rozpoznano u 9 ptodow, w tym w 3 przypadkach byt wada najcigz-
sza (kardiomegalia >0,6, gigantyczny prawy przedsionek) i nastapit zgon noworodkow
po porodzie, w 4 przypadkach byt wadg ciezka planowa, w tym w dwoch z towarzy-
szaca PvA, w ktorych doszto do zgonu po porodzie. W jednym przypadku noworodka
wypisano ze szpitala. W innym pojedynczym przypadku losy plodu sa nieznane.
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Rycina 38. Rozktad wystgpowania zespotu Ebsteina (n=9) w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych, cigz-
kich planowych, niepilnych oraz wad serca z ECM i/lub ECA.

W dwoch przypadkach zespot Ebsteina wspotistniat z ECA (n=2), jeden z SUA i1 wo-
dobrzuszem obumart wewnatrzmacicznie w 30 tygodniu ciazy, drugi przypadek z wo-
dobrzuszem - zgon po porodzie.

Tabela 27. Umieralno$¢ noworodkow urodzonych w terminie porodu z zespotem Ebsteina (n=7) w grupie wad
najcigzszych, cigzkich planowych oraz z anomaliami pozasercowymi.

Najciezsze Ciezkie planowe Z.Ebsteina+tECM
Przezycia 0 0 1 33% 0 0%
Zgony 3 100% 2 67% 1 100%

Kariotyp ptodu z zespotem Ebsteina nie byt oznaczany.

1.3.14. Atrezja zastawki trdjdzielnej (n=11) (TvA), atrezja zastawki ptucnej (n=5)
(PvA), wspélny pien tetniczy (n=7) (Tr.art.)

Atrezja zastawki trojdzielnej (n=11) byta kwalifikowana, jako wada cigzka planowa,
w jednym przypadku cigzarna zdecydowat si¢ na TOP (n=1), w pozostatych noworodki
byly operowane w 1 miesigcu zycia (Srednio w 26 dobie zycia). Wypisano ze szpitala
9 noworodkow, jeden noworodek zmart w 27 dobie zycia. Nie bylo przypadkow TvA
z ECM i/lub ECA (Rycina 39).
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Rycina 39. Rozktad wystgpowania TvA, Tr.art. PvA (n=23) w grupie wad najci¢zszych, cigzkich pilnych, cigz-
kich planowych, niepilnych oraz wad serca z ECM i/lub ECA.

Atrezja zastawki ptucnej (Zdjgcie 10) (n=5), byta ztozona izolowana wada serca (n=3)
1 wspotistniejaca z ECM (n=2). W trzech przypadkach izolowanej PvA odnotowano wy-
pis noworodka ze szpitala. W przypadkach z ECM, w jednym z przepukling przepono-
wa, cechami dysmorfii, hypoteloryzmem odnotowano zgon wewnatrzmaciczny w 35 ty-
godniu ciazy, drugiego przypadku z wodogtowiem, rozszczepem wargi i podniebienia,
SUA i prawidlowym kariotypem losy ptodu sa nieznane.

060290 MA, V0895 RAB4BLIOB | MI 12 'ZD i PWW ICZMP Uniw Med Loc
13306-12-11-26 3" GA=30wdd FArgbem M2ZHZ T [TIE02 'MS™ "2611.2072" 110813 PM
: Fetal Cardio
Har-high

Pwr 97 %

£ : Gn 5

. E» c8 / M4

' E2

Pwr 100 %
Gn -4.4

Freg mid
Qual nherm
WMF mid2
PRF 5.0kHz

Zdjecie 10. Wsteczny przeptyw w pniu ptucnym u ptodu z PvA.
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Wspdlny pien tetniczy w 5 na 7 przypadkow byt wada ciezka planowa, w pozosta-
tych dwoch wspotistniat z ECM. W przypadkach izolowanego Tr.art. (n=5), wypis no-
worodka odnotowano w czterech przypadkach, zgon po porodzie w jednym. W jednym
przypadku postnatalnie rozpoznano przerwany tuk aorty typu C. Plody z Tr.art+ECM:
jeden zgon po porodzie, drugi TOP. Wady towarzyszace Tr.art.: zespot Dandy-Walkera
(n=1), rozszczep wargi i podniebienia (n=1), wady nerek (n=1), rozszczep krggostupa
(n=1), przepuklina pgpowinowa (n=1), anomalie to: polidaktylia (n=1). Kariotyp pto-
du byt oznaczany u szesciu cigzarnych: wynik prawidlowy (n=5), delecja chromosomu
22ql1 (n=1) u ptodu z izolowanym Tr. art.

Tabela 28. Umieralno$¢ noworodkow urodzonych w terminie porodu z TvA, Tr. art. i PvA (n=20) w grupie wad
cigzkich planowych oraz z wadami pozasercowymi.

Cigzkie planowe Tr.art. + ECM
Przezycia 17 89% 0 0%
Zgony 2 11% 1 100%

1.3.15. Ektopia serca (n=7)

W 6 przypadkach ektopia serca wspotwystepowata z inna wada pozasercowa lub ze-
spotem genetycznym, w jednym przypadku bez dodatkowej wady pozasercowej, ektopii
serca towarzyszyta TOF. Na przerwanie cigzy zdecydowaly si¢ cztery cigzarne (n=4),
w pozostatych (n=3) doszto do zgonu po porodzie. Kariotyp ptodu nie byt oznaczany.
Odnotowano nastepujace wady pozasercowe: bezczaszkowiec (n=3), pentalogia Cantrela
(n=2), wytrzewienie (n=1), wady uktadu kostnego (n=2).

1.3.16. Inne

1.3.16.1. Inne najci¢zsze: tetniak lewej komory (n=1)
Tetniak lewej komory to wada najcigzsza, analizowany przypadek wykryto w 20
tygodniu, zakonczony zgonem wewnatrzmacicznym w 28 tygodniu ciazy.

1.3.16.2. Inne niepilne: skorygowana transpozycja duzych naczyn (I-TGA) (n=1),
czeSciowy nieprawidlowy sptyw zyt ptucnych (PAPVR) (n=2), przedwcze$nie przy-
mykajacy si¢ przewod tetniczy (n=1), hipoplazja tuku aorty (n=1).

Przypadek I-TGA dotyczyt porodu przedwczesnego, byt powiktany zaburzeniami
rytmu i zakonczyl si¢ zgonem noworodka. Pozostate izolowane niepilne wady serca:
PAPVR (n=2) i przymykajacy si¢ przewod tetniczy (n=1) zakonczyty si¢ wypisem no-
worodkow ze szpitala.

1.3.16.3. Inne CHD+ECM: calkowity nieprawidlowy sptyw zyl plucnych (n=2)
(TAPVR), skorygowana transpozycja duzych naczyn (n=1) (I-TGA), ubytek w prze-
grodzie migdzykomorowej typu ostium primum (n=1) (ASD)

Przypadki TAPVR+ECM (n=2), jeden z wada nerek, drugi z atrezja przetyku, ze-
spotem Dandy-Walkera i SUA, zakonczyty si¢ zgonem noworodkow. Przypadek I-TGA
z torbiela jajnika operowana w okresie noworodkowym zakonczyt wypisem dziewczyn-
ki do domu. Przypadek ASD typu ostium primum z prawidlowym kariotypem z atrezja
przetyku zakonczyt si¢ wypisem noworodka po leczeniu chirurgicznym.
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4.4. Dane dotyczace porodu i losow noworodka

1. Sposob ukonczenia ciazy

Zarowno u ptodow z izolowana CHD, jak i wspotistniejaca z ECM i/lub ECA utrzy-
muje si¢ wysoki odsetek ciaz ukonczonych cigciem cesarskim. Brak jest roznic istotnych
statystycznie migdzy badanymi grupami (Tabela 29).

Tabela 29. Sposob ukonczenia cigzy w grupie wad najcizszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz
wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Ciezkie | Cigzkie | . . CHD/
pflne plfnowe Niepilne | CHD/ECA | v ’
N[%|N[%|N[%|N[%|[N[%]|N[%
SN | 2 [167] 7 [412] 55 [466] 14 [438] 6 [250] 5 |278
CS | 10 [833] 10 | 588] 63 534 18 |563] 18 [750] 13 | 722

SN — sitami natury, CS — cigcie cesarskie. Brak istotnych roznic migdzygrupowych.

Rodzaj Najcigzsze

0,1349

2. Tydzien ukonczenia ciazy

Najwczesniej (Srednio w 37 tygodniu) rodzity si¢ noworodki z grupy wad najcigz-
szych 1 wad wspotistniejacych z ECM. Istotna statystycznie roznice otrzymano w sto-
sunku do grupy wad cigzkich planowych (p=0,002796). Ciaze z wada serca cigzka pilna,
cigzka planowa i niepilng srednio byly konczone w 38 tygodniu ciazy (Tabela 30).

Tabela 30. Tydzien ukonczenia ciazy z wada serca u plodu w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i plano-
wych, niepilnych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Grupa n Srednia SD P
Najciezsze 11 37,0 2,2
Cigzkie pilne 17 384 1,5
Ciezkie planowe 117 38,8 1,5
Niepilne 28 38,3 1,7 0,002796
CHD/ECA 20 38,5 1,6
CHD/ECM 19 37,5 2,5

W tescie post-hoc Tukeya stwierdzono istotne roznice migdzygrupowe pomigdzy parami: Najcigzsze vs. Cigz-
kie planowe (p=0,0099) oraz Cigzkie planowe vs. CHD/ECM(p=0,03).

3. Ple¢ noworodka z wrodzong wadg serca
We wszystkich grupach wrodzone wady serca dotyczyly czesciej ptodoéw plei meskie;.
Nie byto istotnych statystycznie roznic migdzy poszczegdlnymi grupami (Tabela 31).

Tabela 31. Pte¢ noworodka z wada wrodzona serca w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych,
niepilnych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

C;‘fﬁ:‘;e Iﬁ;‘?rf;‘v‘fe Niepilne | CHD/ECA Egﬁ’ )
N|% | N|%|N|% | N|]%|N[%|N|%
Zeiska | 3 | 250 4 |267| 42 |302] 12 [343] 19 [487| 6 |375
Meska | 9 | 750 | 11 |73 ] 97 [698] 23 | 657 | 20 | 513 | 10 | 625

Brak istotnych roznic miedzygrupowych.

Najcigisze
Ple¢

0,08061
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4. Punktacja w skali Apgar noworodkow z wrodzong wada serca

Punktacje w skali Apgar w pierwszej minucie najnizsza otrzymywaty noworod-
ki z izolowana wada najcigzsza 1 wada serca z ECM, roznicg istotna statystycznie
otrzymano w stosunku do wad cigzkich pilnych, ciezkich planowych oraz niepilnych
(p<0,0001). Istotna statystycznie roznica byta réwniez migdzy noworodkami z CHD+E-
CA i CHD+ECM (Tabela 32).

Tabela 32. Punktacja w skali Apgar w 1 minucie w grupie wad najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych,
niepilnych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

Grupa n $rednia SD P
Najciezsze 11 6,7 1,9
Cigzkie pilne 15 8,4 1,0
Cigzkie planowe 117 8.4 1,0
Niepilne 32 8,2 14 0,000000
CHD/ECA 25 7.6 2,1
CHD/ECM 16 5,6 1,9

W tescie post-hoc Tukeya stwierdzono istotne réznice migdzygrupowe migdzy nastgpujacymi parami: Naj-
cigzsze vs. Cigzkie pilne (p=0,01379), Najcigzsze vs. Cigzkie planowe (p=0,00065), Najcigzsze vs. Niepilne-
(p=0,016), Cigzkie pilne vs. CHD/ECM (p=0,00002), Cigzkie planowe vs. CHD/ECM (p=0,00002), Niepilne
vs. CHD/ECM (p=0,00002) oraz CHD/ECA vs. CHD/ECM (p=0,000079).

5. Masa urodzeniowa noworodkow z wrodzona wada serca

Noworodki ze wspotistniejacymi wadami i anomaliami pozasercowymi rodzity si¢
z najnizsza masa ciata (Srednio 2497+/-588g). Istotna statystycznie roéznice uzyskano
w stosunku do wad cigzkich pilnych i planowych (p=0,00002). Nie wykazano istotnych
statystycznie roznic w masie urodzeniowej plodow migdzy grupami izolowanych wad
najcigzszych, cigzkich pilnych, cigzkich planowych i niepilnych (Tabela 33).

Tabela 33. Srednia masa urodzeniowa noworodkow z wrodzona wada serca w grupie wad najcigzszych, cigz-
kich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP
w latach 2008-2010.

Grupa N Srednia SD P
Najciezsze 11 2911,5 253,7
Cigzkie pilne 15 3207,1 425,5
Ciezkie planowe 117 32071 512,3
Niepilne 31 29439 697,6 0,00002
CHD/ECA 24 2843,3 649,3
CHD/ECM 15 2497,0 588,5

W tescie post-hoc Tukeya stwierdzono istotne roznice migdzygrupowe migdzy nastgpujacymi parami: Cigzkie
pilne vs. CHD/ECM (p=0,0036), Cigzkie planowe vs. CHD/ECA (p=0,037) oraz Cigzkie planowe vs. CHD/
ECM (p=0,000054).

6. Wady przewodozalezne w poszczegélnym grupach nowego podzialu
wad wrodzonych
W grupie wad cigzkich pilnych i cigzkich planowych zdecydowana wigkszos¢ nowo-
rodkow wymaga podania po porodzie prostaglandyny PGEI, w celu podtrzymania droz-

66



Opracowanie modelu opieki nad ci¢zarna z wrodzona wada serca u ptodu

nosci przewodu tetniczego. W grupie wad cigzkich pilnych u dwoch noworodkéw nie
podano PGEIl, u jednego ze stenoza zastawki aortalnej i u jednego ze stenoza zastawki
phucnej. Byty to noworodki, ktore bezposrednio po porodzie miaty skuteczna plastyke
balonowa. W grupie wad cigzkich planowych podania prostaglandyn nie wymagato 5
z 10 noworodkow z DORYV, 5 z 19 noworodkow z SV, dwa przypadki AVC i po jednym
TGA z dwunaptywowa komora, zespole Ebsteina i wspolnego pnia tgtniczego.

Grupa wad niepilnych z zalozenia nie wymaga podawania prostaglandyn po poro-
dzie i tam nie bylo takiego przypadku (Tabela 34).

Tabela 34. Podanie prostaglandyn PGEI po porodzie noworodkowi z wrodzona wada serca w grupie wad
najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale
ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

gr(:lzt;;)g(l;«‘;;ll. Najcigzsze C;E]Z;{;e ]ﬁ:ﬁlzé(vlvi Niepilne | CHD/ECA Egll\)’[/ P
Y N|[% |[N[%|N[%|N[%|N[%]|N]%
T 7 1100 | 14 (875 8 [842] 0 0 51238 3 | 87 0.0000
N 0 0 2 | 125] 16 [ 158 | 26 | 100 | 16 762 | 13 | 813"

Po zastosowaniu poprawki Bonferroniego dla wielokrotnych porownan (p<0,0033333), istotna roznice migdzy-
grupowe dotyczyty par: Najcigzsze vs. Niepilne (p=0,0000), Najcigzsze vs. CHD/ECA (p=0,0004), Najcigzsze
vs. CHD/ECM (p=0,0003), Cigzkie pilne vs. Niepilne (p=0,0000), Cigzkie pilne vs. CHD/ECA (p=0,0001),
Cigzkie pilne vs. CHD/ECM (p=0,0001), Cigzkie planowe vs. Niepilne (p=0,0000), Cigzkie planowe vs. CHD/
ECA (p=0,0000) oraz Cigzkie planowe vs. CHD/ECM (p=0,0000).
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Rycina 40. Podanie prostaglandyny PGE1 po porodzie noworodkowi z wrodzona wada serca w grupie wad
najcigzszych, cigzkich pilnych i planowych, niepilnych oraz wspotistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale
ZDIPWW ICZMP w latach 2008-2010.

7. Liczba dni pobytu w szpitalu noworodkow z wrodzong wada serca

Liczba dni pobytu w szpitalu noworodkow z niepilng wada serca wyniosta srednio
14,6+/-17,6 1 byla istotnie statystycznie mniejsza niz noworodkéw z wada serca cigzka
planowa, w ktorej wyniosta 36,8+/-22,2 (p=0,002) (Tabela 35).
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Tabela 35. Doba wypisu ze szpitala noworodka z wrodzona wada serca w grupie wad najcigzszych, cigzkich
pilnych i1 planowych, niepilnych oraz wspoétistniejacych z ECM i/lub ECA, w materiale ZDIPWW ICZMP
w latach 2008-2010.

Grupa N $rednia SD P
Najciezsze 0 - -
Ciezkie pilne 13 29,5 17,5
Cigzkie planowe 84 36,8 22,2
Niepilne 25 14,6 17,6 0,00928
CHD/ECA 18 34,8 49,9
CHD/ECM 3 36,0 26,3

Jedyna istotna roznica migdzygrupowa w tescie post-hoc Tukeya dotyczyta grupy Cigzkie planowe vs. Niepilne
(p=0,002).
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4.5. Zestawienie zbiorcze wrodzonych wad serca izolowanych
oraz wspolistniejacych z ECM i/lub ECA w materiale ZDIPWW
ICZMP w grupie 392 plodow w latach 2008-2010.

Tabela 36. Wady serca ptodow (n=392), w materiale Zaktadu Diagnostyki i Profilaktyki Wad Wrodzonych
Instytutu Centrum Zdrowia Matki Polki i Uniwersytetu Medycznego w Lodzi w latach 2008-2010.

Wadaseren | N | NEE ] SR mowe | Newine | {ed | ke
HLHS 82 5 10 60 0 7 0
AVC 64 0 0 8 24 27
TOF 38 0 0 17 6 6
VSD 32 0 0 12 3 17
d-TGA 29 0 4 25 0 0 0
DORV 25 0 0 13 0 3 9
SV 34 0 0 20 0 8 6
CoA 14 0 0 0 2 7
AS 17 6 5 0 3 0 3
TvA 11 0 0 11 0 0 0
Z .Ebsteina | 9 3 0 4 0 2 0
Ektopia | 1 0 0 0 0 6
Tr.art 7 0 0 5 0 0 2
PS 5 0 1 0 4 0 0
PvA 5 0 0 3 0 0 2
IAA 3 0 0 2 0 1 0
Inne 10 1 0 0 5 0 4
Razem 392 16 20 162 49 56 89

Inne: tetniak lewej komory (n=1), czg$ciowy nieprawidtowy sptyw zyt ptucnych (n=2), hipoplazja tuku aorty
(n=1), skorygowana transpozycja duzych naczyn (n=2), ubytek w przegrodzie miedzyprzedsionkowej typu ostium
primum (n=1), przymykajacy si¢ przewdd tetniczy (n=1), catkowicie nieprawidtowy sptyw zyt ptucnych (n=2).
Najcigzsze: wady, w ktorych aktualnie nie ma mozliwosci leczenia kardiologiczno-kardiochirurgicznego lub
proby terapii koficza si¢ w blisko 100% zgonem ptodu lub noworodka.

Cigzkie pilne: wady wymagajace interwencji kardiologiczno-kardiochirurgicznej w pierwszych godzinach,
dobach zycia.

Cigzkie planowe: wady wymagajace planowego zabiegu kardiologiczno-kardiochirurgicznego w 1 miesiacu zycia.
Niepilne: wady niewymagajace zabiegu kardiologiczno-kardiochirurgicznego w 1 miesiacu zycia.

CHD+ECA - wrodzona wada serca z anomalia pozasercowa,

CHD+ECM - wrodzona wada serca z wada pozasercowa,

HLHS - zespot hipoplazji lewego serca, AVC - wspolny kanat przedsionkowo-komorowy, TOF - tetralogia
Fallota, VSD - ubytek w przegrodzie migdzykomorowej, d-TGA — d-transpozycja duzych naczyn, DORV - po-
dwojne odejscie naczyn z nad prawej komory, SV - pojedyncza komora, CoA - koarktacja aorty, AS - stenoza
aorty, TvA - atrezja zastawki trdjdzielnej, Tr. art. - wspolny pien tgtniczy, PS - stenoza pnia ptucnego, PvA -
atrezja zastawki plucnej, IAA - przerwany tuk aorty.
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Tabela 37. Wady wymagajace roznicowania migdzy wada serca najci¢zsza, cigzka pilna, cigzka planowa oraz
niepilna.

Wada serca Najciezsze Ciezkie pilne | Cigzkie planowe Niepilne
HLHS 5 10 60 0
AVC 0 0 8
TOF 0 0 17
TGA 0 4 25 0
PS 0 1 4
AS 6 5 3
Z. Ebsteina 3 0 0

70



Opracowanie modelu opieki nad ci¢zarna z wrodzona wada serca u ptodu

5. Dyskusja

5.1. Aktualne podzialy wad serca w kardiologii dziecigcej
oraz prenatalnej

Specyfika kardiologii prenatalnej powoduje, iz znane podziatly wad serca z kar-
diologii dziecigcej nie maja zastosowania w odniesieniu do najmtodszych pacjentow,
czyli plodow. Podzialy wad serca na wady sinicze i bezsinicze albo na wady serca ze
zwigkszonym lub zmniejszonym przeptywem ptucnym w trakcie Zycia plodowego nie
maja odzwierciedlenia w stanie ptodu ani w rokowaniu dla niego. Zaréwno przetozenie
wielkich naczyf, jak i tetralogia Fallota to wady sinicze, z punktu widzenia kardiologii
dziecigcej. Brak zréznicowania tych dwoch patologii z punktu widzenia kardiologii pre-
natalnej moze mie¢ kolosalne znaczenie dla losow noworodka. D-TGA moze wymagac
interwencji w pierwszych godzinach zycia po urodzeniu, najpézniej w 1 miesiacu Zycia,
natomiast noworodek z TOF, chociaz tez jest to wada sinicza, moze nie wymagac zad-
nych zabiegow ani lekow az do 3-4 miesiaca zycia, a czasami jeszcze poznie;.

Podzial na wady przewodozalezne w czasach, kiedy samo wykrycie prenatalne wady
serca bylo sukcesem, ratowat zycie wielu noworodkow. Wraz z postgpem echokardio-
grafii plodowej 1 kardiologii prenatalnej widzimy, ze w grupie wad przewodozaleznych
nie uwzglednia sig grupy wad cigzkich pilnych, z ktorych czg§¢ poza przewodem tetni-
czym wymaga rowniez droznego, szerokiego otworu owalnego. Zaden podziat kardio-
logii dziecigcej nie uwzglednia tego aspektu badan prenatalnych.

Pomijajac roéznice w kwalifikacji poszczegolnych wad serca, nie mozna zapomnie¢
o wadach, ktore w katalogu wrodzonych wad serca u dzieci w ogodle nie wystepuja
1 odwrotnie, nie ma ich w katalogu wad serca u plodow, a sa u dzieci. Takimi wada-
mi z punktu widzenia kardiologii dziecigcej, sa: przetrwaty przewdd tetniczy (PDA)
i ubytek przegrody przedsionkowej typu otworu owalnego (ASD II typu FO), natomiast
z punktu widzenia kardiologii prenatalnej istotnym problemem bedzie przedwczesne
zamknigcie si¢ DA czy FO, szczegolnie w wadach serca lewego.

W literaturze anglosaskiej probe kwalifikacji wad serca ptodu w kardiologii prena-
talnej zaproponowata L. Allan przedstawiajac 10 grup wad serca. W skali od 1 do 10
opisano wady bardzo dobrze rokujace, jako 1 i wady o rokowaniu najcigzszym, jako 10
(Allan i Huggon 2004). Podziat ten z 2004 roku jest stosunkowo trudny do klinicznego
zastosowania zarowno dla lekarzy, jak i pacjentow, i opiera sig tylko na ocenie rokowa-
nia, nie uwzgledniajac postgpowania po porodzie.

Z tych powodow, jak rowniez wielu innych, proby adaptacji podziatow wrodzonych
wad serca u dzieci do kardiologii prenatalnej nie przyniosty spodziewanych efektow.
Prenatalna klasyfikacja wad serca na wady serca lewego, prawego i wady przeciekowe
oparta jest w catosci na podziale anatomicznym i réwniez nie uwzglednia w zaden spo-
sob postgpowania z noworodkiem. Przyktadem moze by¢ krytyczna stenoza aortalna
1 HLHS. Sa to wady serca lewego z bardzo zréznicowanym postgpowaniem po porodzie,
ale takze roznie kwalifikowane do porodu w zaleznoéci od stanu hemodynamicznego
1 wydolnosci ukfadu krazenia ptodu. Wymienione powyzej podzialy sg potrzebne, ale
nie uwzgledniaja one wszystkich aspektow wrodzonych wad serca u ptodow, a szcze-
golnie tego jednego z istotniejszych, czyli przejscia z okresu zycia ptodowego do okresu
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zycia noworodkowego. Dlatego dokonano przegladu wad serca ptodu, celem ich nowego
wspolczesnego usystematyzowania.

5.2. Koncept 6 grup wad serca — dlaczego nie 4

W niniejszym opracowaniu zaproponowano podziat wad serca na 6 grup oraz zapro-
ponowano nowe nazewnictwo poszczegolnych grup. Koncepcja ta jest nowa, oryginalna
1 stanowi rozwinigcie zaproponowanego w 2011 r. podziatu na 4 grupy wad serca, zapre-
zentowanego w Atlasie Wad Serca Ptodu Respondek-Liberskie;.

W stworzonym wlasnym podziale arbitralnie zatozono, ze wigkszo$¢ wad serca ptodu
to wady cigzkie. Wedhug nowego nazewnictwa HLHS jest zawsze wada cigzka, natomiast
w zalezno$ci od szczegotow anatomicznych moze by¢ kwalifikowany do dziatan pilnych
lub planowych w okresie noworodkowym. Kontrowersyjna nazwe wad ,tagodnych” za-
stapiono terminem ,,wad niepilnych”. W zwiazku z tym, ze ponad jedna trzecia wrodzo-
nych wad serca wspotistnieje z wadami i/lub anomaliami pozasercowymi rozszerzono
podziat o dodatkowe dwie grupy: wady serca wspotistniejace z wadami pozasercowym1
(CHD+ECM) i wady serca wspotistniejace z anomaliami pozasercowyml (CDH+ECA).
Z punktu widzenia kardiologii prenatalnej jest to duzo wigkszy problem niz w kardiologii
dziecigcej, z tego wzgledu, ze 33% ptoddéw z dodatkowymi wadami pozasercowymi i 19%
plodéw z anomaliami nie trafia do kardiologéw dziecigeych. Czg$¢ ciaz zostaje zgodnie
z decyzja rodzicow i polskim prawem po konsultacji prenatalnej przerwana, pozostate
ptody obumieraja wewnatrzmacicznie. Tylko w przypadku wad niepilnych izolowanych
1 wspotistniejacych z ECA nie obserwowano roznicy w umieralno$ci noworodkow (Tabela
19,201 21, strona 53, 54, 55). W pozostatych grupach byta ona juz istotnie wyzsza (Tabela
18, 23 1 24, strona 52, 57, 58). Poza rokowaniem obecnos¢ ECM i/lub ECA miata réwniez
wplyw na sposob prowadzenia ciazy oraz udzielana konsultacje prenatalng ze wzgledu na
zdecydowanie czgstsze wspotwystepowanie dodatkowo nieprawidtowosci genetycznych.

5.3. Wady serca wspolwystepujace z ECM i/lub ECA

Jak juz weze$niej wspomniano, wrodzone wady serca u ptodow wspotwystepuja
w okoto 30% z innymi wadami i anomaliami pozasercowymi, co istotnie wptywa na
rokowanie wady serca (Coper i wsp. 1986, Fogel 1 wsp. 1991, Tennstedt i wsp. 1999,
Russo 1 wsp. 2008). W przedstawionym materiale odsetek wspotwystgpowania CHD
z ECM i/lub ECA wyniost 37%. Dlatego bardzo waznym elementem diagnostyki prena-
talnej w przypadku wykrycia wady serca u ptodu, jest szczegélowe badanie ultrasono-
graficzne, w kierunku wykluczenia innych wad 1 anomalii strukturalnych. W przypad-
ku wspotistnienia CHD 1 ECM, $miertelno$¢ plodéw wyniosta 62% + dodatkowo TOP
— 21%, wypisano 14% noworodkow (Rycina 15, strona 40), szanse na przezycie miaty
te noworodki, ktore nie wymagaly dwoch niezaleznych zabiegow operacyjnych. W na-
szym materiale zaden noworodek z wada ciezka i inna wada pozasercowa wymagajaca
zabiegu w 1 miesiacu zycia, nie przezyt. Do podobnych wnioskow dochodzono juz we
wezesniejszych publikacjach (Respondek-Liberska i wsp. 2008).

Ektopia serca w wigkszo$ci przypadkow wspotwystgpowata z innymi wadami po-
zasercowymi i rokowanie u tych ptodow byto zte (Respondek-Liberska i wsp. 2000).
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Szanse na przezycie miaty tylko te ptody, u ktorych ektopii serca nie towarzyszy wada
wewnatrzsercowa ani pozasercowa (Sadlecki i wsp. 2011). Wtedy takie wady kwalifiku-
jemy jako cigzkie pilne. W analizowanym przeze mnie materiale, z lat 2008-2010, nie
bylo takiego przypadku.

Wspolny kanat przedsionkowo-komorowy jest wada bardzo czgsto wspotistniejaca
z wadami i anomaliami pozasercowymi oraz zaburzeniami chromosomalnymi (Paladini
i wsp. 2000, Pierpont i wsp. 2000, Frieberg 1 wsp. 2007). W analizowanym materia-
le dotyczyto to 80% przypadkow. Ze wzgledu na towarzyszace inne cigzkie nieprawi-
dtowosci w ponad potowie przypadkow plody i noworodki z AVC obumieraja (Allan
1 wsp. 1999, Fesslova i wsp. 2002). W analizowanym materiale umieralno$¢ w tej grupie
wyniosta 18 z 45 (40%) ptodow.

Obecnos¢ anomalii pozasercowych niewymagajacych zabiegow chirurgicznych row-
niez nie pozostaje obojetna na losy ptodow z wadami serca. Ventrikulomegalia, wodnia-
ki karku, hypoteloryzm, hipoplazja kosci nosowej, pgpowina dwunaczyniowa, wyrosla
skorne, syndaktylia, polidaktylia, przerwa sandatlowa nie sa anomaliami bezposrednio
zagrazajacymi zyciu ptodu, ale ich obecnos¢ sugeruje podwyzszone prawdopodobien-
stwo zespotu genetycznego lub powiktan w okresie noworodkowym. Przezywalno$¢
plodéw z CHD+ECA wyniosta 60%, natomiast catkowita przezywalnos¢ u ptodow
z izolowang CHD - 74% (p=0,075504).

5.4. Kariotyp plodu a wady serca

U 28-48% ploddéw z rozpoznang wada serca stwierdza sig aberracje chromosomo-
wa (Paladini i wsp. 1993, Clur i wsp. 2011). W przypadku wspoétistnienia wady serca
1 innych nieprawidlowos$ci pozasercowych nieprawidtowosci chromosomowe siggaja
71% (Paladini i wsp. 1993, Stumpflen i wsp. 1996). Wady serca wspotistniejace z wada-
mi pozasercowymi zarowno potencjalnie do leczenia chirurgicznego (np. przepuklina
przeponowa) lub anomaliami pozasercowymi mniejszymi (np. stopa konsko-szpotawa)
w okresie wykrycia, jak 1 diagnostyki, czyli optymalnie w potowie ciazy nakazuja za-
proponowanie ci¢zarnej badania w kierunku zespotu wad genetycznych, poczawszy od
tradycyjnie ocenianego kariotypu, jak i zespotow wad genetycznych przebiegajacych
z prawidtowym kariotypem. Liczba opisanych zespotow dysmorficznych sigga kilku
tysigcy, wigkszo$¢ z nich wystepuje bardzo rzadko, na tyle rzadko, ze nawet w osrod-
kach referencyjnych czgsto si¢ nie powtarzaja. Przyczyna wielu dobrze znanych zespo-
tow genetycznych nie jest znana, mimo ciaghtych postepow w genetyce molekularne;.
Wigkszos¢ ptodow z licznymi wadami nie ,,pasuje” idealnie do zadnego zespotu gene-
tycznego. W najlepszych osrodkach diagnostyki wad wrodzonych, okoto potowa pa-
cjentow umieszczana jest na liScie nieznanych zespotow genetycznych (Korniszewski
2005). W analizowanym materiale wsrod ptodow z ECM nieprawidtowy kariotyp po-
twierdzono tylko u 38% ptodéw. Trudnos$ci w zidentyfikowaniu zespotu genetycznego
1 postawienie prawidlowego rozpoznania dotycza rowniez diagnostyki pourodzeniowej
(Stembalska i wsp. 2012).

Standardem w badaniach prenatalnych jest klasyczna ocena kariotypu z hodow-
li komorek pobranych w drodze biopsji kosmowki, amniopunkeji, czy kordocentezy.
Klasyczna ocena kariotypu pozwala na wykrycie aneuploidii, czyli zaburzen ilosci ma-
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terialu genetycznego, takich jak monosomie (np. zespot Turnera), trisomie (np. zespot
Downa, Edwardsa, Patua). Klasyczne badania pozwalaja na diagnostyke tylko najczest-
szych aberracji, natomiast nie pozwalaja na diagnostyke zespotow mikrodelecyjnych,
poniewaz taki zespot mozna potwierdzi¢ jedynie badaniem ukierunkowanym (Piotrow-
ski i wsp. 2012). Bardzo czgsto kariotyp ptodu w rutynowym badaniu jest prawidtowy,
co nie oznacza, Ze za nieprawidtowosci nie jest odpowiedzialny zespot genetyczny. Za-
den pojedynczy test lub jakiekolwiek ich potaczenie nie sa w stanie wykluczy¢ wszyst-
kich mozliwych nieprawidlowosci u ptodu (Krajewska-Walasek 1 Jezela-Stanek 2009).
Dodatkowe badanie FISH, przy olbrzymiej réznorodnosci objawéw niespecyficznych
rowniez w bardzo wielu przypadkach, nie daje odpowiedzi, o przyczyng nieprawidto-
wosci. Pewnym utatwieniem w diagnostyce prenatalnej moze by¢ nowa technika kario-
typowania molekularnego BACs-on-BEADs (BoBs), ktora charakteryzuje si¢ znacznie
wicksza mozliwoscia szybkiej jednoczasowe] oceny, najczesciej wystepujacych aneu-
ploidii i1 9 klasycznych mikrodelecji (z. DiGeorge I, z. DiGeorge II, z. Williams-Beu-
ren, z. Prader-Willi Angelman, z. Smith-Magenis, z. Wolf-Hirschorn, z. Cri du Chat, z.
Langer-Giedon, z. Miller-Dieker) (Piotrowski i wsp. 2012). Wszystkie powyzsze zespoty
charakteryzuja si¢ bardzo czestym odsetkiem wystepowania wrodzonych wad serca,
dla przyktadu: z. DiGeorge I w 80%, z. Williams-Beuren w 100% (Karolczak i Bec
2003). Inne zespoty monogenowe z bardzo czgstym odsetkiem CHD to np.: zespot El-
lisa-van Crevelda, zespot Holta-Orama, zespot Noonan, z. Smith-Lemli-Opitz (Marino
1 wsp. 1999, Karolczak i Bec 2003, Forys i wsp. 2005).

Na podstawie badania tzw. ,,USG genetycznego” mozna czasami ukierunkowac dia-
gnostyke genetyczna na konkretny zespot genetyczny, jednak w wiekszosci przypadku
tto zaburzen genetycznych pozostaje nierozpoznane.

W analizowanym materiale 392 ciaz odsetek kobiet, ktore poddaty si¢ prenatalnej
diagnostyce genetycznej wyniost 18% (n=70). Dominujaca anomalia byt zespot Downa
(n=11), pozostale rozpoznane zespoty genetyczne to: zespot Edwardsa (n=4), zespot
Patua (n=1), zespot Turnera (n=2) i delecja 22ql1 (n=4). Wsrod ciaz, w ktorych CHD
wspotistniato z ECM i/lub ECA, nieprawidlowy kariotyp prenatalnie potwierdzono
w 55% (n=18). Natomiast w ciazach z izolowana wada serca ten odsetek wyniost tylko
11% (n=4) (p= 0,000).

Dane te moga odzwierciedla¢ nastawienie czg$ci cigzarnych do prenatalnych badan
diagnostycznych, moga takze zaleze¢ od czasu diagnostyki (w catej badanej populacji
$redni wiek ciazowy wynosit 24-25 tygodni), jak rowniez od tendencji, ktora obserwu-
jemy w referencyjnym osrodku dla wad wrodzonych, a mianowicie niskiego odsetka ko-
biet decydujacych si¢ na TOP. W badanym materiale na 392 cigzarne, wyniost on 6,7%
(n=26). Dane te sa porownywalne z danymi krajowymi zawartymi w Ogolnopolskim
Rejestrze Patologii Kardiologicznych u Plodow (www.orpkp.pl).

Aktualnie w Polsce diagnostyka genetyczna jest czgsto przesunigta na okres pouro-
dzeniowy, a wspomniany test BACs-on-BEADs jest dostgpny w pojedynczych osrod-
kach, natomiast nie jest dostepny szerszej populacji ze wzglgdu na brak finansowania go
przez Narodowy Fundusz Zdrowia.

W powyzszym materiale po raz pierwszy przedstawiono i omowiono nowy sposob
interpretacji danych z badan kardiologicznych u ptodow.
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5.5. Najci¢zsze wady serca

Wady serca najcigzsze to wady, w ktorych losy ptodu albo noworodka koncza sig
blisko w 100% jego zgonem. Sa to wady, z ktorymi ani kardiochirurg ani kardiolog
dziecigey z reguty nie maja do czynienia, neonatolog stosunkowo rzadko albo jedynie
sporadycznie w ciagu kilku godzin zycia noworodka.

W przedstawionym materiale wykazano, iz izolowane najci¢zsze wady serca do-
tyczyly najczesciej ptodow z AS, HLHS i zespotem Ebsteina przebiegajacym z kar-
diomegalia. W przypadku HLHS punktem krytycznym jest otwor owalny, ktorego
zamknigcie w okresie prenatalnym wptywa na przeplywy ptucne, doprowadzajac do
nieprawidtowego rozwoju naczyn ptucnych. Zmiany w budowie tetnic i zyt ptucnych
zwiazane z nieprawidlowa funkcja otworu owalnego sa nicodwracalne i prowadza do
zgonu noworodka (Rychik i wsp. 1999). W przypadku najcigzszych postaci AS i ze-
spotu Ebsteina glowna przyczyna zgonu noworodkéw byta hipoplazja ptuc zwiagzana
z istotng kardiomegalia (HA/CA>0,6) w okresie ptodowym. O wptywie kardiomegalii
na losy ptodow mowita praca prezentowana na konferencji ISUOG w Hamburgu (Slodki
1 wsp. 2009a). W zespole Ebsteina uszkodzona zastawka trojdzielna doprowadza do gi-
gantycznego powigkszenia prawego przedsionka, natomiast w AS, w wyniku krytycznej
stenozy zastawki aortalnej w najcigzszych przypadkach tej wady, dochodzi do fibroela-
stozy wsierdzia polaczonej z uszkodzeniem zastawki mitralnej. Wady te ze wzgledu na
mozliwg progresj¢ zmian, moga w trakcie pierwszego badania zosta¢ zakwalifikowane,
jako wady cigzkie planowe. Inne wady najci¢zsze np. ektopia serca z wada serca i tgtniak
lewej komory, juz w czasie wykrycia, byty kwalifikowane jak wady najcigzsze.

W przypadku plodéw z brakiem przeptywu przez FO mimo pilnej interwencji
i planowego cigcia cesarskiego, nie odnotowano poprawy przezywalnosci (Glatz i wsp.
2007). Jest to grupa wad najcigzszych, w ktorej rejestrowano 100% zgonow (Rycina
22, strona 46). Rowniez dwuletnie przezycie plodow, obciazonych prenatalnie ciagla
przegroda migdzyprzedsionkowa, jest bardzo zte (Lowenthal i wsp. 2012). U tych dzieci
szansg na przezycie moze by¢ przeszczep serca (Jenkins i wsp. 2004). W zwiazku z tym
w ostatnich latach, u ptodow z ciagla przegroda migdzyprzedsionkowa obserwujemy
eksperymentalne zabiegi wewnatrzmaciczne (Tworetzky 1 wsp. 2008, Marshall 1 wsp.
2008, Mc Elhinney i wsp. 2009, Tworetzky i wsp. 2009). Poczatkowo efekty prenatal-
nych interwencji nie byty zachgcajace (Tworetzky i wsp. 2001, Marshall i wsp. 2004).
Jednak pozniejsze doniesienia z roku 2007 i 2008 pochodzace réwniez z Bostonu byty
bardziej obiecujace (Marshall i wsp. 2008). Pokazano, ze prenatalna dekompresja moze
wiazac¢ sig z lepsza przezywalno$cia noworodkow, w 6 miesigcy po zabiegu wewnatrz-
macicznym, z powodu istotnej restrykcji na poziomie otworu owalnego, odnotowano
64% przezy¢ w stosunku do 38% u ptodow bez zabiegu (Vida i wsp. 2007). W analizo-
wanej grupie ptodow badacze nie odnotowali zmian w spektrum przeptywu w zylach
plucnych migdzy koncem drugiego a trzecim trymestrem ciazy. Po analizie wynikow,
rowniez pod katem mozliwosci technicznych stwierdzono, ze najlepiej zabiegi prena-
talnego przerywania przegrody migdzyprzedsionkowej przeprowadza¢ migdzy 28-30
tygodniem ciazy (Marshall i wsp. 2008).

Zespot Ebsteina z kardiomegalia w analizowanym materiale kwalifikowany byt jako
wada najcigzsza ze Smiertelnoscia 100%. Kazuistyczne doniesienie z Japonii moéwi o do-
brym efekcie leczenia cigzkiego zespotu Ebsteina cztery godziny po porodzie (Tsuki-
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mori 1 wsp. 2012). Podobne postepowanie w wyniku diagnostyki prenatalnej zastoso-
wane takze w Polsce z dobrym efektem (Malec 1 wsp. 2005). Wedtug przedstawionego
W niniejszym opracowaniu podziatu taka kwalifikacja mowitaby o cigzkim pilnym ze-
spole Ebsteina. Potrzebna jest jednak w tych przypadkach dobra komunikacja migdzy
lekarzami r6znych specjalnosci, aby taki noworodek praktycznie z sali porodowej miat
szanse na transport na stot kardiochirurga. Temu migdzy innymi ma stuzy¢ zapropono-
wany nowy podziat wad serca ptodow.

5.6. Cigzkie pilne wady serca

Do grupy wad cigzkich pilnych zaliczamy ptody, u ktorych przewidujemy pilng po-
trzebe, tzn. w pierwszych dobach, a czasami nawet godzinach zycia, wykonania zabiegu
kardiologiczno-kardiochirurgicznego. W grupie wad cigzkich pilnych znalazty sie takie
nieprawidtowosci jak: HLHS, d-TGA, AS, PS.

Do grupy wad cigzkich pilnych zaliczamy przypadki zespotu hipoplazji lewego ser-
ca z restrykcja na poziomie otworu owalnego, ktory zapewnia nie tylko prawidtowa
cyrkulacje krwi w krazeniu phucnym, ale rowniez prawidtowy rozwdj naczyn ptucnych.
HLHS z restrykcja FO wystepuje u ptodow z czestoscia od 6-20% (Artz 1 wsp. 1999,
Rychik i wsp. 1999, Vlahos i wsp. 2004). W analizowanym materiale odsetek ten wy-
niost 18,3%. Dane te po raz pierwszy przedstawiono w polskim piSmiennictwie. Stan
noworodkow z HLHS i zachowana przegroda migdzyprzedsionkowa lub restrykcyjnym
otworem owalnym bezposrednio po porodzie jest zwykle dobry, co ,,usypia” czujnos¢
zespotu medycznego i1 pogarsza si¢ bardzo szybko, w ciagu najczesceiej [ doby po poro-
dzie. Mimo standardowego postepowania, noworodki nie dozywaja do I etapu operacji
lub umieraja w pierwszych dobach po zabiegu (Mazurek-Kula i wsp. 1994, Cheatham
1 wsp. 2001). W naszym materiale takich zgonow przedoperacyjnych odnotowano 8,5%
(n=5). W celu poprawy wynikow leczenia noworodkow z HLHS i restrykcja na pozio-
mie otworu owalnego zaproponowano na $wiecie pilne udraznianie FO tuz po porodzie
(Artz i wsp. 1999, Vlahos 1 wsp. 2004, Glatz i wsp. 2007). Kluczowym w zwiazku z tym
stato si¢ zardwno prenatalne wyselekcjonowanie tej grupy ptodow, ktora po porodzie
bedzie wymagata interwencji w ciagu kilku godzin po urodzeniu, jak i zorganizowa-
nie $cislejszej wspotpracy pomiedzy potoznikiem wydobywajacym noworodka z jamy
macicy, neonatologiem oraz kardiologiem dziecigcym inwazyjnym, przejmujacym no-
worodka w sali cewnikowan serca. W tym celu w Children’s Hospital of Philadelphia,
w ktorym prof. W. Rashkind w 1966 roku wykonat pierwszy na $wiecie zabieg balono-
plastyki otworu owalnego, w ktorym prof. W. Norwood w 1980 roku dokonat pierwszej
operacji HLHS u noworodka (Rashkind 1971, Norwood i wsp. 1980), ten sam szpital
dzieciecy, jako pierwszy na $wiecie zorganizowat sale porodowa sasiadujaca z sala cew-
nikowan serca (Glatz 1 wsp. 2007).

Dla ktorych noworodkéw z wadami serca nalezy dazy¢ do porodu z tak szczegol-
nym przygotowaniem duzego zespotu perinatologicznego z dziecigcym kardiologiem
inwazyjnym, ktorego obecno$¢ na sali porodowej w wigkszosci wad serca nie jest ko-
nieczna?

Odpowiedz na to pytanie daje min. badanie echokardiograficzne umozliwiajace
oceng otworu owalnego na kilka dni przed porodem. Bezposrednia ocena FO okazu-
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je si¢ trudna, niemiarodajna. Jedynym powtarzalnym wynikiem w ocenic FO moze
by¢ jego szerokos¢, ktora nie do konca przektada sig na wyniki pourodzeniowe (Better
1 wsp. 1999, Taketazu i wsp. 2004). Wczesniej zostalo udowodnione, ze wzrost fali
A w przeptywach zyt systemowych odzwierciedla zwigkszone ci$nienie w przedsionku
zarowno u dorostych, jak i u ptodow (Klein i wsp. 1990, Reed i wsp. 1990). W licznych
pracach oceniano przeplywy w zytach ptucnych (Better i wsp. 1996, Better i wsp. 1999,
Ropacka i wsp. 2001, Lenz 1 wsp. 2002). W celu oceny przeptywow plucnych wystar-
czy pomiar w jednym phucu, poniewaz roznice w przeptywach ptucnych migdzy lewa
i prawa strong okazaty si¢ nieistotne (Crowe i wsp. 2001). Do stwierdzenia restrykeji
na poziomie otworu owalnego nie jest konieczna jego bezposrednia ocena, wystarczy
analizowa¢ przeptywy krwi w zyfach phlucnych, ktore odzwierciedlaja szerokos¢ FO
(Allan 1 wsp. 1996, Better i wsp. 1999, Lenz i wsp. 2002, Taketazu i wsp. 2004). Efekty
leczenia u ptodoéw z restrykcja poprawiaja si¢ po prenatalnej interwencji lub po weze-
snych zabiegach po urodzeniu (Vida i wsp. 2007). Potwierdza to analizowany materiat,
w ktorym przezywalnosci noworodkow z HLHS, ze stwierdzona prenatalnie restrykcja
FO, wyniosta 67%, a bez restrykcji 88% (p=0,199041). Powyzsze dane liczbowe zostaty
opracowane w Polsce po raz pierwszy.

Stworzona przez nas definicja wady cigzkiej pilnej 1 planowej w przypadku
HLHS odpowiada wynikom badan z Cincinnati (Michelfelder i wsp. 2005, Divanovic
1 wsp. 2011). W roku 2005 przedstawiono wyniki dotyczace predykcji pilnej interwen-
cji u noworodka pod postacia zabiegu przerwania przegrody miedzyprzedsionkowej na
podstawie oceny parametrow spektrum przeptywow w zylach ptucnych (Michelfelder
1 wsp. 2005). Sposrod analizowanych parametrow takich jak: predkos¢ fali S, predkosc
fali D, stosunek predkoscei fali S do D, predkosé fali A, czas trwania fali A, VTI dla
fali A (VTI — velocity time integral, catka predkosci przeptywu w czasie, co odpo-
wiada polu pod krzywa spektrum dopplerowskiego), VTI dla przeptywu dodatniego,
oraz stosunek VTI dodatniego do VTI fali A, najbardziej wiarygodnym okazat si¢ ten
ostatni. Stosunek VTI przeptywu dodatniego do VTI fali A (Forward/reverse VTI ratio)
wynoszacy < 5, okazal si¢ najbardziej czuly w predykeji potrzeby wezesnego zabiegu
przerwania przegrody migdzyprzedsionkowej (Michelfelder i wsp. 2005). W 2011 roku
ci sami badacze zweryfikowali swoje badania na przyktadzie kolejnej 39 osobowej gru-
py ptodéw z HLHS, u ktorych w 8 przypadkach podejrzewali restrykeje kwalifikujaca
do pilnego zabiegu po porodzie, potwierdzona u 6 noworodkéow (Divanovic i wsp. 2011).
Dla 6 noworodkéw, ktore wymagaty pilnego zabiegu po porodzie stosunek forward/
reverse VTI wynosit <3. Na podstawie tych dwoch prac badacze zaproponowali algo-
rytm postgpowania dla ptodow z HLHS: rutynowa kontrola, co 4 tygodnie dla ptodow
z wspotczynnikiem >5, dla ptodow z wspotezynnikiem miedzy 3 a 5, kwalifikowanym
do grupy $redniego ryzyka pilnego zabiegu po porodzie i dla ptodow <3, jako ptodow
z duzym ryzykiem pilnego zabiegu po porodzie, kontrole echokardiograficzne rowniez
co 4 tygodnie z opcja interwencji wewnatrzmacicznej (Divanovic 1 wsp. 2011). W naszej
nomenklaturze ptody z HLHS ze wspotczynnikiem < 5 kwalifikujemy, jako wady cigz-
kie pilne, natomiast ptody ze wspotczynnikiem >5, jako wady cigzkie planowe.

W analizowanej grupie wad cigzkich pilnych znalazty si¢ przypadki HLHS (n=4),
ktore nie wymagaty pilnej interwencji po porodzie, a zatem predykcja cigzkiego stanu
klinicznego po porodzie byta falszywie dodatnia. Jednak u wszystkich 4 noworodkow
przebieg okresu pourodzeniowego byt powiktany iu 3 zakonczyt si¢ zgonem.
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W zwiazku z mozliwa progresja wady u ptodow z HLHS, cigzarne, u ktorych wy-
kryto HLHS u ptodu (optymalnie w potowie ciazy), wg roznych autorow powinny mie¢
badania echokardiograficzne nie rzadziej niz co 4 tygodnie, celem oceny przeplywow
plucnych i uchwycenia ewentualnej progresji niedomykalnosci zastawki trojdzielnej
(Rychik i wsp. 2005, Michelfelder i wsp. 2005, Glatz i wsp. 2007). W wyniku prze-
prowadzonej przeze mnie analizy wynika, iz u tych plodow po 36 tyg. konieczne sa
czgstsze badania, optymalnie co tygodniowej oceny otworu owalnego, celem wlasciwej
predykcji stanu noworodka. Tego typu spostrzezenia naleza do pionierskich w Polsce
i nielicznych na $wiecie.

W celu zroznicowania d-TGA planowego od pilnego konieczna jest szczegotowa
ocena przedporodowa otworu owalnego i przewodu tetniczego (Maeno i wsp. 1999).
Kryteria prawidtowego obrazu i funkcji otworu owalnego zostaty opisane do$¢ szcze-
gotowo (Wilson i wsp. 1990, Phillipos i wsp. 1994, Kiserud i wsp. 2001). Prenatalne
przymykanie otworu owalnego w ciazach fizjologicznych jest sprawa bardzo rzad-
ka, znamy pojedyncze doniesienia z pisSmiennictwa opisujace ten problem (Phillipos
1 wsp. 1990, Hagen i wsp. 2005). Inaczej sytuacja odnosi si¢ w stosunku do ciaz powi-
ktanych wrodzona wada serca u ptodu. U ptodéw z wadami lewego serca szerokos¢ FO
jest mniejsza w stosunku do ptodow z prawidtowa budowa serca, natomiast u ptodow
z wada dotyczaca prawej strony serca FO jest szerszy (Feit 1 wsp. 1991). Ptodowe pota-
czenia naczyniowe sa kluczowe dla prawidtowego utlenowania krwi, nie tylko u ptodu,
ale rowniez u noworodka po urodzeniu. W przypadku takich wad wrodzonych, prena-
talna restrykcje otworu owalnego stwierdza si¢ znacznie czgsciej, co istotnie wptywa
na rokowanie i losy dziecka (Maeno i wsp. 1999, Donofrio i wsp. 2004, Jouannic i wsp.
2004). Ponadto w zwiazku z narastajacym w trakcie trwania cigzy przeptywem phuc-
nym, do przymykania FO moze dochodzi¢ dopiero w trzecim trymestrze cigzy (Donofrio
i wsp. 2004). Dlatego jednorazowa ocena FO i przewodu tetniczego nie wystarczy, aby
ustali¢ postgpowanie z noworodkiem po porodzie (Donofrio i wsp. 2004). Dodatkowo
u plodoéw z d-TGA istotna jest rowniez ocena przewodu tetniczego (DA — ductus arte-
riosus), ktory prawdopodobnie w zwiazku z r6zng hemodynamika uktadu krazenia jest
u ptodow z d-TGA wezszy (Maeno 1 wsp. 1999). Dodatkowo obliczono, ze w porowna-
niu z 30-40% catkowitym wyrzutem serca kierowanym do DA w sercach prawidtowych,
u ptodow z d-TGA ilo$¢ ta zmniejsza si¢ do okoto 20% (Rasanen 1 wsp. 1996, Sutton
1 wsp. 1994). Dlatego zdecydowanie czesciej niz w cigzach fizjologicznych u ptodow
z d-TGA dochodzi do restrykeji DA w trakcie trwania cigzy. Prawidtowy obraz i spek-
trum przeptywu przez DA w 20 tygodniu cigzy, nie gwarantujg takiego samego stanu
fizjologicznego w trzecim trymestrze, dlatego wazne jest monitorowanie echokardio-
graficzne ptodu z d-TGA (Maeno i wsp. 1999). Aktualnie istotne jest nie tylko wykrycie
d-TGA (optymalnie w polowie ciazy), ale dodatkowo wykrycie tych d-TGA, ktore wy-
magaja pilnej interwencji po porodzie, tzn. w pierwszych godzinach, dobach zycia.

Przeoczenie tego problemu moze skutkowaé¢ porodem noworodka, ktory umrze
przed kwalifikacja do zabiegu kardiochirurgicznego. Chociaz znamy juz cechy d-TGA
cigzkich pilnych, nie wszystkie noworodki, mimo natychmiastowych dziatan (prosta-
glandyny PGEIl, zabieg Rashkinda), udaje si¢ uratowa¢ (Jouannic i wsp. 2004). Prawdo-
podobnie ¢ze$¢ z nich wymaga interwencji juz w okresie zycia prenatalnego. Aktualnie,
aby uzyska¢ petny obraz stanu ptodu po porodzie, nalezy ostatnie badanie echokar-
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diograficzne wykona¢ na kilka dni przez porodem (Jouannic i wsp. 2004). Krytyczne
dla losow noworodka jest stwierdzenie zarowno restrykeji FO, Jak i przymykama DA,
w materiale Jouannic odnotowano 100% zgonow w tej grupie, mimo gotowosci i pOd_]Q-
cia natychmiastowych dziatan poporodowych.

W naszym materiale z 29 ptodow z d-TGA, 4 przypadki zakwalifikowano, jako
wady cigzkie pilne i 25 przypadkow, jako wady cigzkie planowe. W analizie pourodze-
niowej wyodrgbniono dodatkowo 4 noworodki, wymagajace pilnej interwencji, ktore
prenatalnie kwalifikowane byty jako wady cigzkie planowe. W tym przypadku byty
to diagnozy fatszywie ujemne co do predykeji stanu noworodka. Podobnie jak Jouan-
nic i wsp. uwazamy, ze przyczyna zwiazana byta ze zbyt duzym odst¢pem czasu mig-
dzy ostatnim badaniem echokardiograficznym a porodem. W analizowanym materiale
ostatnie badanie echokardiograficzne u tych 4 ptodow wykonano $rednio w 33 tygodniu
ciazy, a porody odbyly si¢ srednio w 40 tygodniu. Jeden noworodek zmart w 1 dobie po
porodzie. Dlatego w obecnych czasach nie wystarczy samo wykrycie d-TGA, aby za-
proponowac odpowiednie postegpowanie u noworodka po porodzie, konieczne jest ciagle
echokardiograficzne monitorowanie wady i szczegétowa ocena hemodynamiki uktadu
krazenia tuz przed porodem. W polskim piSmiennictwie po raz pierwszy zwracamy
uwagg na konieczno$¢ wykonywania przedporodowych badan echokardiograficznych
u plodow z d-TGA. W pismiennictwie $wiatowym sa to unikalne obserwacje potwier-
dzajace wczesniejsze doniesienia.

Stenoza aorty i stenoza pnia ptucnego to wady, charakteryzujace si¢ mozliwoscia
najwigkszej progresji w okresie prenatalnym (Simpson i Sharland 1997, Gardiner 2005),
co mozemy zauwazy¢ po zroznicowaniu w kwalifikacji prenatalnej, ktora ksztattuje si¢
od wad niepilnych do wad najci¢zszych (Rycina 37, strona 61). Progresja stenozy aor-
talnej i plucnej moze w skrajnych przypadkach doprowadzi¢ do wady najcigzszej lub
do hipoplazji odpowiedniej komory i w efekcie koncowego leczenia jednokomorowego
(Tworetzky 1 wsp. 2004). Progresja w kierunku wady najci¢zszej w analizowanym ma-
teriale w 100% konczyta si¢ zgonem noworodka. W grupie przedstawionej przez Voge-
I’a i wsp. przezyty 2 (15%) noworodki (Vogel i wsp. 2010). Naturalne losy wady probuje
si¢ zmienia¢ poprzez prenatalne zabiegi balonowania zarowno w stenozie ptucnej, jak
i aortalnej (Selamet Tierney i wsp. 2007, Tworetzky i wsp. 2009). W Polsce pierwsze
tego typu zabiegi zakonczone sukcesem zostaty przeprowadzone w Warszawie (Dangel
i wsp. 2011). Inna opcja postgpowania w krytycznej stenozie aortalnej jest, promowana
przez os$rodek todzki, przeztozyskowa terapia digoksyna i farmakologiczne przygoto-
wanie ptodu z wada serca do porodu i plastyki balonowej bezposrednio po porodzie
(Wieczorek 1 wsp. 2008, Respondek-Liberska i wsp. 2012, Dubiel i wsp. 2012). Dzigki
prawidtowej kwalifikacji prenatalnej ptodu z cigzka pilng stenoza aorty w analizowa-
nym materiale wsrod zywo urodzonych noworodkow uzyskano 100% przezywalnosc,
w przeciwienstwie do doniesien z 2005 roku, gdzie krytyczna stenoza aorty w 100%
konczyta si¢ zgonami noworodkow (Respondek-Liberska i wsp. 1996).

Dzigki odpowiedniej kwalifikacji prenatalnej do grupy wad cigzkich pilnych i pla-
nowych mozemy poprawic rokowanie u tych ptodow i noworodkow. W przedstawionym
materiale nie byto réznic w umieralnosci noworodkow migdzy grupa wad cigzkich pla-
nowych i pilnych. Wskazywac¢ to moze, iz czas zwiazany z podjeciem odpowiednich
dziatan u noworodkéw powoduje zniwelowanie poznigjszych réznic w tych grupach.
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Dotyczy to zaréwno ptodow z AS, d-TGA, jak i HLHS, ktore zakwalifikowane pra-
widlowo prenatalnie, jako wady cigzkie pilne, maja szanse na przezycie, podobne jak
w przypadku wad cigzkich planowych. Roznice te sa istotne z punktu widzenia kardio-
logii prenatalnej, natomiast z punktu widzenia kardiologii dziecigcej moga pozostawac
niezauwazone. Tego typu obserwacje i wnioski z przeprowadzonych badan sa pionier-
skie zarowno na tle doniesien krajowych, jak i zagranicznych.

U plodow z d-TGA bardzo wazne jest zatem potwierdzenie do samego konca trwania
ciazy droznego przewodu tetniczego i otworu owalnego. W zwiazku ze specyfika HLHS,
poza monitorowaniem droznosci otworu owalnego i przewodu tetniczego, monitorowaniu
podlegaja takze przeptywy ptucne. Istnieja pojedyncze doniesienia o mozliwo$¢ modyfi-
kacji tych przeptywow poprzez terapig przeztozyskowa tlenem (Kohl 2010, Kohl 2011).

5.7. Cigzkie planowe wady serca

Planowej interwencji kardiologiczno-kardiochirurgicznej w 1 miesiacu zycia wyma-
gato 66% zdiagnozowanych prenatalnie wad serca. Wady cigzkie planowe w 84% wy-
magaty podania lekéw podtrzymujacych droznos¢ przewodu tetniczego do czasu zabie-
gu kardiologiczno-kardiochirurgicznego. W grupie wad cigzkich planowych znajdowaty
si¢ np. HLHS czy d-TGA. Wady serca, takie jak AVC, TOF, w ktorych juz w trakcie
trwania ciazy doszto do zmian hemodynamicznych, ktore wptyngty na zmiang grupy
z niepilnej na cigzka planowa, nie wymagaja tak czgsto powtarzania badan echokardio-
graficznych jak u ptodow z HLHS czy d-TGA, z tego wzgledu, Ze nie ma ich w grupie
wad najcigzszych i cigzkich pilnych. Ten aspekt kardiologicznego monitorowania ptodu
z wada serca w polskim pismiennictwie zostat podniesiony po raz pierwszy. W pismien-
nictwie $wiatowym nie ma doniesien na temat koniecznos$ci zréznicowania monitorowa-
nia echokardiograficznego w zaleznos$ci od typu wady serca ptodu.

W analizowanym materiale umieralno$¢ noworodkow w grupie izolowanych wad
cigzkich planowych ksztattowata si¢ na poziomie 15%, w grupie z ECA dochodzita do
35%. Obecno$¢ anomalii pozasercowych zwigkszata §miertelno$¢ noworodkow z cigz-
kimi planowymi wadami serca (p=0,087), takiej zaleznosci nie obserwowalismy w gru-
pie wad niepilnych.

Podwdjne odejscie naczyn z prawej komory (DORV), pojedyncza komora (SV), ko-
arktacji aorty (CoA), atrezja zastawki trojdzielnej (TvA), atrezja zastawki ptucnej (PvA),
przerwany tuk aorty (IAA) oraz wspolny pien tetniczy (Tr. art.) to wady, ktore prenatal-
nie kwalifikowano jako cigzkie planowe, wymagajace operacji kardiochirurgicznej w 1
miesiacu zycia.

Krytyczne CoA 1 TAA mimo coraz lepszej diagnostyki prenatalnej (Slodki
1 wsp. 2009b, Slodki 1 wsp. 2011b) w dalszym ciagu celem ostatecznego rozpoznania
wymagaja po urodzeniu wykonania badania angiograficznego. W wielu przypadkach
prenatalne podejrzenia CoA nie znajduja odzwierciedlenia w badaniach po porodowych.
Chociaz wedtug Head i wsp. badania kontrolne powinno si¢ u tych dzieci prowadzi¢ do
ukoniczenia pierwszego roku zycia (Head i wsp. 2005). Wigkszo$¢ wad cigzkich plano-
wych to wady przewodozalezne, ktorych krazenie po porodzie zalezy od przewodu tet-
niczego, otworu owalnego, a czasami od obu tych struktur. Dodatkowo hemodynamika
zalezy réwniez od szerokosci pnia ptucnego i aorty, wielkosci ubytku w przegrodzie
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migdzykomorowej oraz oporow w krazeniu ptucnym. Wspdlna zaleznos¢ pomiedzy
tymi wszystkimi strukturami w petni ujawnia si¢ dopiero po porodzie, dlatego badanie
prenatalne nie jest w stanie oceni¢ i w 100% przewidzie¢ czy noworodek bedzie wyma-
gat korekc;ji catkowitej wady czy tylko zabiegu Rashkinda, chirurgicznego przewezenia
pnia ptucnego, czy interwencyjnego poszerzenia ciesni aorty. Czgs¢ wad, kwalifikowa-
nych prenatalnie jako cigzkie planowe, moze pierwszego zabiegu wymaga¢ w okresie
niemowlgcym, ale na pewno wszystkie tego typu wady wymagaja szczegotowej diagno-
styki po porodzie i objecia dalsza ciagla opieka ze strony kardiologow dziecigcych.

W 5 na 13 przypadkow AVC, bez towarzyszacych anomalii pozasercowych, kwa-
lifikowane byto, jaka wada cigzka ze wzgledu na towarzyszace inne nieprawidtowosci
wewnatrzsercowe, w 3 przypadkach DORV, w 3 przypadkach CoA i w 1 TOF. W dwoch
przypadkach mieliS$my do czynienia z kanalem niezbalansowanym, ktorego leczenie
polegato na operacji takiej, jak operacja Norwooda w HLHS.

TOF jako wada cigzka planowa objeta wszystkie przypadki wspotistniejace z atre-
zja tetnicy ptucnej. Dodatkowo w badaniu echokardiograficznym podejmuje si¢ proby
oceny obecno$ci dodatkowych potaczen naczyniowych migdzy krazeniem plucnym
a systemowym (MAPCAs — major aortopulmonary collateral arteries). Z osrodka todz-
kiego pochodzi praca prezentujaca, po raz pierwszy w pismiennictwie polskim i jedna
z nielicznych na §wiecie, mozliwo$¢ prenatalnego wykrywania MAPCAs i ich wptywu
na przebieg okresu noworodkowego. Obecnos¢ MAPCAs nie wplywa istotnie na postg-
powanie poloznicze, natomiast ma znaczenie na postgpowanie u noworodkow (Moszura
1 wsp. 2011, Miyashita Chiba 2004).

Monitorowanie echokardiograficzne powinno si¢ prowadzi¢ szczegolnie w wadach,
w ktorych moze dochodzi¢ do istotnej progresji i zmiany z wady ci¢zkiej planowej na
cigzka pilna lub najciezsza. Problem ten dotyczy glownie stenoz i atrezji aortalnych
i ptucnych oraz restrykcji w HLHS 1 d-TGA (Gardiner 2005).

Zespol hipoplazji lewego serca od wielu lat jest wada najczesciej wykrywana pre-
natalnie zarowno w Polsce, jak 1 w Europie (www.orpkp.pl). Istotny wptyw ma na to
zarowno nieprawidlowy obraz 4 jam serca, jak i §rodpiersia gornego (Yoo i wsp. 1997).
W czesci przypadkéw wystepuje HLHS ewolucyjny, poprzedzony stenoza aortalna.
W tych przypadkach w 20 tygodniu ciazy obraz 4 jam serca moze by¢ jeszcze prawidto-
wy. Zesp01 hipoplazji lewego serca we wszystkich podmalach jest kwalifikowany, jako
wada zwiazana z powaznym rokowaniem, wymagajaca porodu w osrodku referencyj-
nym kardiologiczno-kardiochirurgicznym (Allan i wsp. 2004, Nelle i wsp. 2009, Berley
i wsp. 2009). W ciagu ostatnich lat, w zwiazku z postgpem w zakresie diagnostyki
prenatalnej i metod operacji kardiochirurgicznych, dla wielu noworodkow otworzyta sig
szansa na przezycie (Goldberg i wsp. 2003, Brackley 1 wsp. 2000, Respondek-Liberska
1 wsp. 2006, Feinstein i wsp. 2012). Aktualnie w wiodacych osrodkach kardiochirurgicz-
nych na $wiecie przezywalno$¢ po pierwszym etapie operacji sigga ponad 80% (Rychik
1 wsp. 2010), w analizowanym materiale przezywalno$¢ wyniosta 76%.

Rokowanie w HLHS zalezy od wielu czynnikow, ktore mozemy oceniac juz pre-
natalnie. Do grupy wysokiego ryzyka ptodow z HLHS zaliczamy przypadki z anoma-
liami pozasercowymi, genetycznymi i chromosomowymi, wcze$niactwo, zaburzenia
funkeji prawej komory, niedomykalnos¢ zastawki trojdzielnej oraz jeden z najistotniej-
szych czynnikow, czyli nieprawidtowa droznos¢ otworu owalnego (Rychik i wsp. 2005,
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Rychik 1 wsp. 2010). W 80% przypadkéw HLHS towarzyszy koarktacja aorty (Coffin
1 wsp. 1998). Czynniki ryzyka, ktore pogarszaja rokowanie u ptodow z HLHS stwier-
dzamy w 1/3 przypadkow. Roznica migdzy przezywalno$cia noworodkow z czynnika-
mi ryzyka i bez nich jest istotna statystycznie i wynosi 93% dla HLHS o niskim ryzyku
1 57% o wysokim ryzyku (Rychik i wsp. 2010), w materiale z Bostonu przezywalnos¢
z grupy wysokiego ryzyka 36%, niskiego 74% (Michelfelder i wsp. 2005).

Noworodki z grupy niskiego ryzyka, z wystarczajaco szeroka komunikacja miedzy-
przedsionkowa, po zabezpieczeniu w leki utrzymujace drozno$¢ przewodu tetniczego,
sa planowo przygotowywane do I etapu operacji kardiochirurgicznej, ktora moze mie¢
migjsce w 2-3 tygodniu zycia noworodka (Malec i wsp. 2003).

Pelna konsultacja prenatalna cigzarnej, ktora spodziewa si¢ dziecka z HLHS powin-
na nie tylko uwzglednia¢ istotna poprawe w przezywalno$ci noworodkéw po pierw-
szym etapie operacji metoda Norwooda, ale rowniez dtugoterminowy wptyw wady ser-
ca na rozwoj neurologiczny dziecka (Paris i wsp. 2012). Najwigksza umieralnos¢ wsrod
plodéw z HLHS dotyczy pierwszego i drugiego etapu operacji (Rychik i wsp. 2005),
odlegte wyniki leczenia wg ostatnich doniesien sa pod wzgledem umieralno$ci dosé¢
dobre (Rogers i wsp. 2012).

Transpozycja duzych naczyn wystepuje z czgstoscia okoto 7% wszystkich wad ser-
ca i jest najczestsza sinicza wada rozpoznawang u noworodkow (Szymkiewicz-Dangel
2007). D-TGA jest jedna z najtrudniejszych do rozpoznania wad u ptodu, poniewaz
przebiega z prawidlowym obrazem 4 jam serca (Respondek-Liberska 2006). Ponadto
bardzo rzadko wspotistnieje z anomaliami i wadami pozasercowymi, co dodatkowo
utrudnia jej rozpoznanie prenatalne. W analizowanym materiale wszystkie d-TGA byty
wadami izolowanymi. Wskazowka do rozpoznania tej patologii w okresie prenatalnym
moze by¢ obraz trzech naczyn, natomiast ostateczne rozpoznanie mozemy postawic
po szczegotowej ocenie drog wyptywu i braku skrzyzowania wielkich naczyn (Yoo
i wsp. 1997). Prenatalne rozpoznanie d-TGA jest kluczowe w zaplanowaniu opieki oko-
toporodowej i poprawia wyniki leczenia oraz pdzniejszy rozwoj dzieci (Bonnet i wsp.
1999, Calderon i wsp. 2012). Samo wykrycie d-TGA jednak nie daje jeszcze petnego ob-
razu noworodka po urodzeniu, poniewaz, aby u dziecka z d-TGA zapewni¢ prawidtowe
utlenowanie krwi, koniecznie po porodzie jest utrzymanie droznosci zarowno otworu
owalnego, jak i przewodu tetniczego. Dlatego bardzo wazna jest szczegétowa ocena
przedporodowa tych dwoch potaczen (Maeno i wsp. 1999) w celu zroéznicowania d-TGA
cigzkich planowych od pilnych. Plody z d-TGA planowym charakteryzuja si¢ do samego
konca czasu trwania ciazy szerokim otworem owalnym, z prawidlowym wychyleniem
zastawki, z prawidtowym spektrum przeptywu przez zyty ptucne oraz z prawidtowym
obrazem i spektrum przeptywu przez przewod tetniczy.

5.8. Niepilne wady serca

Niepilne wady serca charakteryzowatly si¢ najwigkszym odsetkiem prawidlowego
obrazu 4 jam serca (69,4%) oraz 3VV (44,9%) w stosunku do pozostatych izolowanych
wad serca. Odzwierciedleniem tego byt najnizszy odsetek skierowan z powodu podej-
rzenia wady serca, a najwyzszy z powodu wieku cigzarnej w stosunku do wad cigzkich
1 najcigzszych. Biorac pod uwage fakt, ze wigkszos¢ wad serca wystepuje u kobiet po-
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nizej 35 roku, mozna przyjaé, ze grupa wad niepilnych jest grupa o najnizszym odsetku
wykrywalnosci przedurodzeniowe;.

W grupie wad niepilnych, znajduja si¢ wady, ktore moga ulec progresji w kierun-
ku wady cigzkiej planowej (AVC, TOF) lub niekiedy pilnej (AS, PS). Dlatego te wady
rowniez wymagaja monitorowania w czasie ciazy. Ostateczna decyzje o kwalifikacji do
porodu powinno si¢ podejmowac nie na podstawie budowy anatomicznej serca ptodu
(optymalnie ustalonej w potowie ciazy), ale na podstawie stanu hemodynamicznego pto-
du nie wezesniej niz po 35 tygodniu ciazy, optymalnie na podstawie wynikow monito-
rowania echokardiograficznego. Tego rodzaju obserwacje w pisSmiennictwie polskim nie
byty dotychczas kompleksowo ujete w odniesieniu do calej grupy wad serca ptodu.

Progresje zmian w CHD mozemy obserwowa¢ w wigkszosci patologii, z wyjatkiem
niewielkich ubytkow w przegrodzie migdzykomorowej (Gardiner 2005).

Rokowanie w wadach serca niepilnych dla noworodkoéw urodzonych w terminie po-
rodu, jak wykazano w przedstawionym materiale, bylo bardzo dobre (100% przezyc).
Anomalie i wady pozasercowe maja wptyw na odsetek zgonow, jednak po rozdzieleniu
tych dwoch problemow na anomalie tagodne 1 wady cigzkie we wszystkich najczestszych
wadach niepilnych (AVC, TOF, VSD) umieralno$¢ w grupie CHD+ECM byla istotnie
statystycznie wigksza niz w grupie CHD+ECA (p=0,003). Natomiast roznica migdzy
CHD+ECA i izolowana niepilna CHD nie byla juz tak istotna lub jej w ogdle nie byto
(AVC, TOF, VSD). Powyzsze dane pokazuja, ze obecnos¢ tagodnych anomalii pozaserco-
wych u noworodkow z niepilna wada serca urodzonych w terminie porodu moze nie miec¢
wptywu na ich umieralnos¢. Na losy ptodow z wadami serca poza wadami i anomaliami
pozasercowymi, poza zespotami wad genetycznych, moga takze wpltywac inne problemy
wystepujace potencjalnie w ciazy ze zdrowym ptodem, takie jak: infekcje wewnatrzma-
cicznie, wezesniactwo, choroby matki takie jak np.: cukrzyca, nadcisnienie.

Ubytek w przegrodzie migdzykomorowej (VSD) jest wada niepilng o bardzo do-
brym rokowaniu zaréwno w grupie wad izolowanych, jak i wspotistniejacych z ECA,
w analizowanym materiale zarejestrowano 100% przezyc. Istotny statystycznie wptyw
na umieralnos¢ noworodkow z VSD miata obecnos¢ wad pozasercowych (p=0,01).
Znaczny odsetek matych ubytkow ulega samoistnemu zamknigciu w ciagu ostatnich
tygodni zycia ptodowego oraz pierwszych miesiecy po urodzeniu. Najczg$ciej zamy-
kaja si¢ ubytki w migsniowej czesci przegrody (Lin i wsp. 2001). Pozostale wymagaja
zamknigcia chirurgicznego, zaleznie od wielkosci przecieku lewo-prawego, na co wply-
wa wielkos¢ ubytku i stosunek oporéw ptucnych do systemowych. Przeciwwskazaniem
do operacji u dziecka jest obecnos¢ przecieku prawo-lewego wynikajacego z wysokich
oporow ptucnych (Moll i wsp. 2003). W sposob planowy zakwalifikowane do zamknig-
cia ubytki przegrody migdzykomorowej winny by¢ korygowane chirurgicznie zwykle w
ciagu drugiej potowy pierwszego roku zycia.

W przypadku izolowanego AVC, bez towarzyszacych anomalii pozasercowych
i chromosomalnych 10 letnia przezywalno$¢ po zabiegu kardiochirurgicznym odnoto-
wuje si¢ na poziomie 80% (Respondek-Liberska 2006). Dlatego w prawidtowej ocenie
rokowania u ptodu ze zdiagnozowanym AVC, bardzo wazna jest kompleksowa ocena
jego budowy, a bardzo czgsto rowniez badania genetyczne. Wigkszos$¢ ptodow z izo-
lowana wrodzona wada serca pod postacia AVC 8/13 (62%) kwalifikujemy jako wady
niepilne. Noworodki moga rodzi¢ si¢ o czasie, sitami natury, poniewaz nic wymaga-
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ja w okresie wczesnonoworodkowym szczegolnego zabezpieczenia kardiologiczno-
kardiochirurgicznego. Podobnie jak inne wady niepilne, wymagajace w pozniejszym
okresie operacji kardiochirurgicznej, jej termin zalezy od zmniejszajacego si¢ oporu
w krazeniu plucnym. Obecnie uwaza sig, ze ten okres najczesciej przypada miedzy 3
14 miesigcem zycia (Szymkiewicz-Dangel 2007). Po wykryciu wady serca pod postacia
AVC, powinno si¢ oceni¢ wielko$¢ obu komor (pod katem tzw. zbalansowania) oraz
wykluczy¢ inne anomalie 1 wady pozasercowe, jak rowniez obecnos¢ nieprawidtowosci
chromosomalnych. W przypadku izolowanego AVC, kwalifikowanego jako wada nie-
pilna, rokowanie bylo bardzo dobre, w analizowanym materiale zarejestrowano 100%
przezy¢, z drugiej strony w przypadku wspotistnienia wady pozasercowej ten odsetek
spadat do 18% (p=0,002127). Po ustaleniu pierwotnej anatomii wady, ptody z AVC ze
wzgledu na mozliwa progresje nieprawidtowosci (niedomykalnos¢ zastawki mitralne;,
zaburzenia rytmu) powinny by¢ kontrolowane, co 4 tygodnie. Decyzja o migjscu porodu
powinna by¢ podjeta w zaleznosci od przebiegu wady, najlepiej po 35 tygodniu ciazy.

Tetralogia Fallota w analizowanym materiale ZDIPWW stanowita 9,7% wad wro-
dzonych serca wykrywanych prenatalnie. Czgstos¢ wystgpowania wedtug pismiennic-
twa szacuje si¢ na 2-3 przypadki na 10000 zywych urodzen (Apitz i wsp. 2009, Starr
1 wsp. 2010). W materiale zgromadzonym w Ogolnopolskim Rejestrze Patologii Kar-
diologicznych u Plodu TOF stanowi aktualnie 4,9% (n=190) przypadkow wszystkich
patologii kardiologicznych wykrytych prenatalnie. TOF nie jest wada tatwa do wykrycia
prenatalnie, poniewaz poza przypadkami TOF z atrezja tetnicy plucnej w wigkszosci
przypadkow charakteryzuje si¢ prawidlowym obrazem 4 jam serca. Kluczem do wykry-
cia TOF w badaniu podstawowym jest ocena obrazu trzech naczyn (3VV), ktory nie-
prawidtowy w naszym materiale zarejestrowano u 37 na 38 ptodoéw z TOF. Narastajacy
gradient na zastawce tgtnicy ptucnej migdzy 21 1 36 tygodniem ciazy powoduje nasilenie
dysproporcji migdzy naczyniami w $rodpiersiu gornym, dlatego czasami jest ona lepiej
widoczna po 30 tygodniu ciazy, w zwiazku z czym wazne jest, aby zawsze w trakcie
potozniczego USG ocenia¢ obraz 3V'V.

Prosta TOF czyli z umiarkowanym zwezeniem pnia ptucnego, z maksymalnym prze-
plywem (PSV —peak systolic velocity) ponizej 140-160cm/s kwalifikowano jako niepilna
wadg serca, nie wymagajaca podawania prostaglandyn i interwencji kardiochirurgicznej
w okresie noworodkowym. W badaniach Escribano i wsp. granicg odcigcia PSV w 36
tygodniu ciazy ustalono na 144,5cm/s, dla dzieci wymagajacych zabiegu w pierwszych
trzech miesiacach zycia (Escribano i wsp. 2011). Z punktu widzenia kardiologii prena-
talnej 1 konsultacji udzielanej przysztym rodzicom wazne jest zréznicowanie postaci
cigzkich planowych i niepilnych TOF+ECM u ptodéw, ktore po porodzie nie beda ope-
rowane kardiochirurgicznie w okresie noworodkowym, tylko w okresie niemowlgcym
ze wzgledu na obecnos¢ cigzkich wad pozasercowych. Trudna moze by¢ rowniez kon-
sultacja prenatalna i decyzja w przypadku TOF i podejrzenia zespotu Downa w potowie
trwania ciazy. O mozliwosci podejrzenia zespotu Downa, na podstawie badania serca
plodu, zwracano uwagg juz dawno (Respondek-Liberska 1 wsp. 1999). O tym, jaka jest
roznica w jakos$ci prenatalnej diagnostyki w tych przypadkach w osrodkach kardiologii
prenatalnej a w badaniach powszechnie wykonywanych przez potoznikow na podsta-
wie ankiet mam, ktore urodzity 51 noworodkéw z zespotem Downa, pisano na tamach
ECHO Plodu w 2012 roku (Juchnowicz-Bierbasz i wsp. 2012). Niniejsza analizg przepro-
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wadzono w oparciu o 38 ptodow z TOF i jak dotad jest to najwigkszy liczebnie materiat
w pismiennictwie polskim i jeden z wigkszych liczebnie zgromadzonych przypadkow
na $wiecie (Pepas 1 wsp. 2003, Escribano 1 wsp. 2011).

Lagodna stenoza plucna u ptodow z TOF, obecnos¢ przewodu zylnego i w zwiaz-
ku z tym wylaczenie krazenia ptucnego z obiegu powoduja, ze u ptodéw nie dochodzi
do istotnych przeciekow prawo-lewych na poziomie komor. Plody z ,tagodna” TOF sa
przez cala ciaze wydolne krazeniowo i rozwijaja si¢ prawidlowo. Po porodzie sytuacja
zmienia si¢ diametralnie i ma to miejsce przede wszystkim z powodu zamykania si¢ prze-
wodu tetniczego. W niektorych osrodkach noworodki z TOF sa wypisywane do domu
dopiero po ustabilizowaniu si¢ krazenia po zamknigciu przewodu tetniczego (Escribano
1 wsp. 2011). Niektore noworodki moga wymagac podawania prostaglandyny PGE1 przez
kilka dni, celem zmnigjszenia predkosci zamykania si¢ przewodu tetniczego. Prawostron-
ny tuk aorty (RAA —right aortic arch) stwierdzilismy u 4 ptodow z TOF ze stenoza ptucna
oraz u jednego ptodu z TOF i atrezjq tetnicy ptucnej. Wspotwystepowanie RAA z TOF
wydaje si¢ nie wptywac na postgpowanie po porodzie u noworodkow z TOE. W polskim
pismiennictwie nie ma wiele prac, w ktorych zwracano by uwage na mozliwos¢ prenatal-
nej detekeji prawostronnego tuku aorty (Budziszewska i wsp. 2009).

W zwiazku z mozliwoscia progresji wady niepilnej w kierunku wady ciezkiej pla-
nowej, zwiazanej z narastaniem zwezenia prawej drogi wyplywu, wskazane jest mo-
nitorowanie ptodow z wykryta prenatalnie TOF (Hornberger 1 wsp. 1995). W trakcie
seryjnych badan echokardiograficznych, przeprowadzanych co 4 tygodnie, wskazana
jest ocena wzrostu zardwno zastawki pnia ptucnego, jak i aortalnej, ocena progresji
przeplywu przez zastawke p1ucnq oraz ocena spektrum przeptywu przez przewod tet-
nlczy ze szczegolnym zwroceniem uwagi na obecno$¢ przeptywu wstecznego (Pepas
i wsp. 2003). W grupie badanej przez Pepas i wsp. u dwoch z trzech ptodow, ktore wy-
magatly operacji kardiochirurgicznej w okresie noworodkowym, stwierdzono obecnosé
wstecznego przeptywu przez przewod tetniczy, podobnie jak u ptodow z TOF i atrezja
zastawki plucnej. W ocenie przeptywu wstecznego w DA, nalezy pamigta¢ o mozli-
wosci stwierdzenia rowniez przeplywu wstecznego w ciesni aorty, ktorego obecnos¢
ma inne implikacje kliniczne, a mianowicie moze $wiadczy¢ o niedotlenieniu u plodu
(Sonnesson i Fouron 1997, Fouron 2007).

Stenoza aorty i stenoza pnia ptucnego to wady, charakteryzujace si¢ mozliwoscia
najwigkszej progresji w okresie prenatalnym (Simpson i Sharland 1997, Gardiner 2005),
dlatego monitorowanie ich jest kluczowe celem zapewnienia optymalnej opieki okoto-
porodowej. W analizowanym materiale zarowno w grupie wad niepilnych, jak i cigzkich
pilnych odnotowano 100% odsetek przezy¢ noworodkéw urodzonych w terminie poro-
du. Niepilne stenozy aortalne i ptucne charakteryzuja si¢ prawidtowym obrazem 4 jam
serca, czesto rowniez obrazem trzech naczyn, prawidlowa funkcja zastawki mitralnej
i trojdzielnej, w analizowanym materiale maksymalny przepltyw krwi przez zastaw-
ke aortalna lub ptucna nie przekraczat 190cm/s. Mozliwosci wspotczesnej medycyny
prenatalnej, w postgpowaniu w krytycznych stenozach ptucnych i aortalnych, sa coraz
wigksze (terapia przeztozyskowa, zabiegi wewnatrzmaciczne). Powodzenie leczenia za-
lezy w duzym stopniu od czasu wdrozenia terapii, dlatego w przypadku tych nieprawi-
dtowosci wazne sa regularne badania kontrolne, w celu uchwycenia jak najwczesniej
wyktadnikow progresji. W analizowanym materiale nie byto przypadkéw poddawanych
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inwazyjnej terapii prenatalnej. W grupie wad cigzkich pilnych z krytyczna stenoza aor-
talna lub ptucng odnotowano 100% przezy¢ (Tabela 26, strona 61).

5.9. Roznice i podobienstwa mi¢dzy 6 grupami nowego podziatu
wrodzonych wad serca

Wiek cigzarnych z wadg serca u plodu a zaburzenia genetyczne

Wiek cigzarnych nie ma znaczenia dla rodzaju wykrywanej wady serca izolowanej
czy wspolistniejacej z wadami i anomaliami pozasercowymi. Potwierdzaja to przedsta-
wione dane: we wszystkich 6 grupach CHD, zdecydowanie czgsciej wady wystepowaty
u kobiet ponizej 35 roku zycia. Najczgsciej w stosunku do pozostatych grup u kobiet >35
roku zycia wystgpowaty CHD+ECA (35,7%), z rdznica istotna statystycznie w stosunku
do wad cigzkich planowych i wspotistniejacych z ECM.

W grupie CHD+ECA odsetek nieprawidtowych kariotypow byt rowniez istotnie sta-
tystycznie czgsciej nieprawidtowy niz w grupie wad cigzkich planowych (p=0,0001)
1 wspotwystepujacych z ECM (p=0,08). Wynika¢ z tego, moze, ze wiek nie ma wptywu
na czgstos¢ wystgpowania CHD, tylko ma wptyw, co zostato juz wielokrotnie udowod-
nione, na czg¢sto$¢ wystepowania aberracji chromosomalnych.

Wykrywalno$¢é wad serca

Wykrywalno$¢ izolowanych CHD oparta jest glownie na podstawowych badaniach
serca plodu, oceniajacych obraz 4 jam serca i Srodpiersia gornego. Wigkszo$¢ cigzar-
nych, z CHD u ptodu, kierowanych byto w latach 2008-2010 na badanie echokardio-
graficzne z powodu nieprawidlowego obrazu serca. Podziat na 6 grup pokazuje mata
przydatno$¢ obrazu 4 jam serca w grupie wad niepilnych, w ktorej nieprawidtowy obraz
4CH stwierdzano jednie w 31% przypadkow. Zwracat na to réwniez uwagg w swoich
badaniach Wong i wsp. (Wong i wsp. 2003). Roznica ta w stosunku do pozostatych grup
CHD byla istotna statystycznie (p<0,0001). W zwiazku z tym w tej grupie pacjentow
znaczenia nabieraja skierowania do osrodka referencyjnego z powodu wieku cigzarne;.
Najczesciej z tego powodu sa wykrywane wady niepilne 1 wspotwystepujace z ECA.

Obraz $rodpiersia gornego statystycznie czgsciej byt nieprawidtowy w izolowanych
wadach cigzkich planowych niz wadach niepilnych i wspotistniejacych z ECM i/lub
ECA (p<0,0001). W grupie CHD+ECM i CHD+ECA prawidtowy obraz 3VV stwierdza-
ny byt gtéwnie u ptodoéw z AVC i VSD.

Dane z wywiadéw a wady serca

Liczba przebytych ciaz i porodow nie roznita si¢ migdzy poszczegdlnymi grupami
nowego podzialu wad serca. Rowniez dane z wywiadu potozniczego, rodzinnego, gene-
tycznego czy internistycznego nie miaty wplywu na rozktad wystgpowania CHD w po-
szczegolnym grupach. We wszystkich 6 grupach CHD wystepowaly czgsciej w grupie
kobiet niskiego ryzyka.

Przeziernos¢ karkowa
Dane na temat NT z I trymestru znane byty w okoto potowie przypadkow. Nieprawi-
dlowa przezierno$¢ karkowa najczesciej stwierdzana byta w grupie wad niepilnych i wspot-
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istniejacych z ECA. W grupie CHD+ECM rdznica w stosunku do grupy wad cigzkich
pilnych, planowych i z ECM byta istotna statystycznie. Te wyniki, podobnie jak odsetek
nieprawidtowego kariotypu, $wiadcza o czgstszym w tej grupie podtozu genetycznym dia-
gnozowanych nieprawidtowosci, gtownie zespotu Downa (n=10). Problem przeziernosci
karkowej oraz wad wrodzonych w pismiennictwie polskim byt poruszony niejednokrotnie
(Czuba i wsp. 2007, Bas-Budecka i wsp. 2010, Kornacki i wsp. 2012). Nowoscia w niniej-
szej analizie, w stosunku do poprzednich doniesien, jest pokazanie roznic w szerokosci
NT migdzy poszczegdlnymi grupami wad serca (Tabela 8, strona 29).

Wielkos¢ serca plodu

Istotna kardiomegalia w grupie wad najcigzszych, wystepujaca w zespole Ebsteina
i stenozie aortalnej, spowodowata, ze w tej grupie wielkos¢ serca, w trakcie badania
w osrodku referencyjnym, byta istotnie statystycznie najwigksza w stosunku do pozo-
statych 5 grup CHD (Tabela 10, strona 31). Na temat znaczenia wielkosci serca ptodu,
jako czynnika rokowniczego, zwracano uwage w pracy z ZDIPWW w roku 2009 (Stod-
ki i wsp. 2009a).

Wielkos¢ plodu i masa noworodka

Grupa izolowanych wad serca charakteryzuje si¢ najczesciej prawidtowa wielkoscia
plodu w czasie badania echokardiograficznego, co odzwierciedla si¢ pozniej w masie
urodzeniowej noworodkow (Tabela 33, strona 66). Najczesciej, ptody za mate w sto-
sunku do wieku cigzowego stwierdzano w grupie wad wspotwystepujacych z ECM
(p=0,00002), co niewatpliwie wiaze si¢ z czestoscia wspotwystepowania w tej grupie
zaburzen genetycznych.

Tydzien ukonczenia cigzy

W analizowanym materiale ciaze $rednio konczone byty w 38 tygodniu, podobnie
jak w badaniach Landis’a i wsp. (Landis i wsp. 2012). Najwczes$niej rodzity si¢ nowo-
rodki z najcigzszymi CHD, z 75% odsetkiem cig¢ cesarskich. Roznica w stosunku do
grupy wad cigzkich pilnych i planowych byta istotna statystycznie. W kontekscie pracy
przedstawionej przez Goff i wsp. powinno si¢ dazy¢ do konczenia ciazy z CHD w 39-40
tygodniu ciazy, w zwiazku z lepszym przysztym rozwojem psychoruchowym u dzieci
(Goff i wsp. 2012).

Wady serca a sposob rozwiazania cigzy

Odsetek cigc¢ cesarskich w cigzach powiktanych CHD u ptodu we wszystkich gru-
pach nowego podziatu utrzymywat si¢ na wysokim poziomie. Rowniez w grupie wad
niepilnych. Podobne wyniki odno$nie wptywu prenatalnego rozpoznania CHD na od-
setek cig¢ cesarskim uzyskat Trento i wsp., ponadto w swojej pracy udowodnit jednak,
ze ukonczenie ciazy droga cigcia cesarskiego nie poprawia rokowania u noworodkow
(Trento 1 wsp. 2012). Podobne wnioski uzyskali Peterson i wsp., rozwigzanie ciazy
z HLHS droga cigcia cesarskiego powoduje tylko wczesniejsze jej ukonczenie, pozo-
stajac bez wplywu na parametry pourodzeniowe noworodkow w stosunku do porodow
drogami sitami natury (Peterson i wsp. 201 1) Z punktu widzenia kardiologii prenatalnej
istnieje niewiele wskazan do ukonczenia ciazy droga cigcia cesarskiego i na pewno nie
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ttumacza one tak wysokiego odsetka cie¢ cesarskich. Respondek-Liberska wymienia
ich 10, m.in.: przedwczesne zamknigcie otworu owalnego u ptodu z prawidtowa budowa
serca, ale rowniez u ptodow z cigzkimi pilnymi wadami serca, takimi jak: HLHS lub
d-TGA z restrykcja na poziomie FO, czy krytyczna stenoza aortalna lub ptucna do pilnej
balonoplastyki (Respondek-Liberska 2010). W przypadku wad cigzkich pilnych, organi-
zacja zespotu neonatologiczno-kardiologicznego i zabezpieczenie sali cewnikowan su-
geruje planowe konczenie takich ciaz, co nie odzwierciedla si¢ jeszcze w analizowanym
materiale. Na wysoki odsetek cig¢ cesarskich po prenatalnej diagnostyce kardiologicz-
nej zwracano uwage w ostatnich latach glownie w USA (Peterson i wsp. 2011, Trento
1 wsp. 2012, Landis i wsp. 2012). W pismiennictwie polskim prace dotyczace sposobu
ukonczenia ciaz w grupie ptodow z wadami serca opublikowat w 2012 roku osrodek
todzki (Gasior i wsp. 2012).

5.10. Podsumowanie

Zaproponowany nowy podziat wrodzonych wad serca moze w prosty sposob utatwic¢
porozumienie migdzy kardiologami prenatalnymi a potoznikami. Z punktu widzenia
kardiologii prenatalnej i nowego podziatu na 6 grup, wskazaniem do ukonczenia ciazy
droga cigcia cesarskiego sa gtownie wady ciezkie pilne. Nie zapominajac o cigzkich
planowych d-TGA, czy HLHS, ktére nawet w terminie okotoporodowym moga ulec pro-
gresji w kierunku wady pilnej, zmieniajac tym samym wskazania do ukonczenia ciazy.
Zaden opracowany do tej pory podziat wrodzonych wad serca nie uwzgledniat sposobu
ukonczenia cigzy w kontekscie wrodzonej wady serca u ptodu.

Reasumujac, w niniejszym opracowaniu po raz pierwszy w sposob komplekso-
wy przedstawiono 1 dokonano analizy podziatu wad serca ptodu z punktu widzenia
rokowniczego na 6 grup. Podzial ten powinien by¢ stosowany jako uzupetnienie do-
tychczasowych podziatow anatomicznych w kardiologii prenatalnej. Kwalifikacja wad
ptodow na 6 grupy jest stosunkowo prosta do akceptacji, chociaz moze by¢ ustalona
tylko w osrodkach kardiologii prenatalnej typu C wg zasad Programu Polkard-Prenatal
i Kardio-Prenatal (Respondek-Liberska i wsp. 2008b, Stodki i wsp. 2012). Podzial moze
by¢ tatwo przyjety zarowno przez lekarzy potoznikow, genetykow, innych specjalistow
niebedacych kardiologami dziecigcymi, a takze przez rodzicow i $redni personel me-
dyczny. Moze, zatem stanowi¢ istotny pomost w komunikacji, w dzisiejszej medycynie
perinatalne;.

Podziat ten réwniez wydaje si¢ istotny z punktu widzenia komunikacji z przyszty-
mi rodzicami, niezaleznie od ich poziomu wyksztalcenia, jak rowniez z pomocniczym
personelem medycznym. Moze utatwic¢ zrozumienie réznego postepowania u dwoch no-
worodkow z podobna, pod wzgledem anatomicznym, wada serca.

Kardiolodzy dziecigcy moga wykorzysta¢ ten podziat w sytuacji uczestniczenia
w konsylium prenatalnym np. podejmujacym decyzj¢ o zaniechaniu terapii lub decyzje
o podjeciu u ptodu terapii inwazyjnej badz cewnikowania noworodka w pierwszych
godzinach Zycia po odcigciu pgpowiny.

Wedtug szacunkow wynikajacych z niniejszego opracowania takie postgpowanie
moze stworzy¢ nowe warunki do przezycia i rozwoju tylko u 8% noworodkow By¢
moze z punktu widzenia statystyki nie jest to duza grupa pacjentow. Z punktu widzenia
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jednak kazdego z nich oddzielnie, jak rowniez ich rodzin oraz kosztéw spotecznych,
diagnostyka prenatalna i kardiologia prenatalna w wybranych przypadkach zmieniaja
histori¢ naturalna tych wad. Stwarzaja warunki do przezycia szczegolnie dla takich wad
jak: krytyczna stenoza aortalna oraz krytyczna stenoza ptucna. Wady cigzkie pilne uda-
fo si¢ zmieni¢ w wady niepilne do dalszego monitorowania i leczenia przez kardiologéw
dziecigcych, a nastepnie kardiochirurgdw, a juz wkrétce, miejmy nadzieje, do obserwa-
cji i prowadzenia przez kardiologow dorostych.

Dla kardiochirurgéw dziecigcych nadal pozostana najliczniej diagnozowane pre-
natalnie wady cigzkie planowe (66%), ale dzigki kardiologicznej diagnostyce prenatal-
nej, adaptacja tych noworodkow do zycia pourodzeniowego moze przebiega¢ w sposob
mniej dramatyczny 1w sposob planowy noworodki te moga trafia¢ na stoty operacyjne
kardiochirurgow.

ZYozonos¢ problemow zwiazanych z CHD jest tak duza, ze aktualnie Zadna jedna
specjalizacja medyczna w Polsce nie jest ich w stanie obja¢, w szczegonosci dotyczy
to okresu prenatalnego. Jakie rokowanie u ptodu z izolowana CHD np.: HLHS, d-TGA,
AVC, a jakie w powyzszych wadach wspotistniejacych z réznymi anomaliami lub wa-
dami pozasercowymi, kiedy oznacza¢ kariotyp ptodu, w kierunkow, jakich zespotow
mikrodelecyjnych zleci¢ badania, jesli kariotyp jest prawidtowy. W Zadnej specjalno-
$ci medycznej zagadnienia medycyny matczyno-ptodowej, kardiologii, kardiochirur-
gii dziecigcej, genetyki, chirurgii dziecigcej, radiologii, czy neonatologii nie acza si¢
w takim stopniu, aby jedna osoba mogta na te wszystkie pytania udzieli¢ odpowiedzi,
a oczekiwania i potrzeba informacji rodzicow, spodziewajqcych siQ dziecka z CHD jest
bardzo duza (Landis i wp. 2012). By¢ moze pewnym rozw1qzan1em by1oby utworzenie
odrgbnej podspecjalizacii, ktora wspieraliby konsultacjami wymienieni wczesniej spe-
cjalisci.

Pozostawiam t¢ kwestie otwarta.
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6. Algorytm post¢powania z ci¢zarng z wrodzong

wadg serca u plodu

Weryfikacja podejrzenia przez
lekarza z Certyfikatem

Podejrzenie wady serca w potozniczym
podstawowym badania serca ptodu

badaniu ultrasonograficznym
¥ / SEiKP PTU
Badanie przez lekarza z Certyfikatem CHD+ECM i/lub ECA<24 t.c.
I pilna konsultacja genetyczna
pilna konsultacja chirurgiczna

dla zaawansowanych badania serca
ptodu SEiKP PTU

!

konsultacja kardiologa prenatalnego

Ciezka . Niepilna
plancia e CHD-+ECM i/lub ECA >24 t.c.
planowa konsultacja genetyczna

« <24 t.c.

TOP

Najciezsza
<24tc.

planowa konsultacja chirurga ptodowego

(terapia wewngtrzmaciczna)
monitorowanie echokardiograficzne ptodu*

|

1

i

Terapia wewngtrzmaciczna
(zabiegowa, przeztozyskowa)
. . n . CHD+ECM i/lub ECA>35 t.c.
Monitorowanie echokardiograficzne w osrodku
kardiologii prenatalnej* konsylium: potoznik, neonatolog, kardiolog
dzieciecy, kardiolog prenatalny,
l l kardiochirurg, chirurg
Najcigzsza Ciezka Clezka Nlepllna
>35t.c. i
_ pilna - planowa >35 t.c.
>35t.c. >35 t.c. l
1
Da:e monitorowanie POFOd W szpltalu
IToT Poréd w terminie w
echokardiograficzne* rejonowym
Najciezsza osrodku referencyjnym
Ciezka Ciezka ‘
f I . o]
pina | ":’::‘;”a Planowy pordéd w terminie w o$rodku
HLHS, . . .
d-TGA, d-TGA referencyjnym z salg cewnikowan
AS, PS.
*monitorowanie wg protokotu echokardiograficznego badania
konsylium: kardiolog prenatalny, potoznik, serca ptodu (Respondek-Liberska i Janiak 2010)

neonatolog, kardiolog dziecigcy, kardiochirurg
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7. Wnioski

1. Badania ultrasonograficzne oraz echokardiograficzne wraz z analiza losow pto-
dow obarczonych wadami serca pozwolity na utworzenie nowego prenatalnego podziatu
wrodzonych wad serca.

2. Wykazano istotne statystycznie roznice dotyczace rokowania w poszczegolnych 6
grupach wad serca ptodu.

3. Zaprezentowanie nowego wlasnego podziatu wad serca u ptodow, z wykorzysta-
niem algorytmu postepowania zaleznie od rodzaju grupy wady, moze usprawnic opieke
lekarska nad cigzarna oraz przyczynic si¢ do polepszenia organizacji opieki okotoporo-
dowej oraz komunikacji pomigdzy lekarzami roznych specjalizaciji.
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9. Streszczenie

Specyfika kardiologii prenatalnej powoduje, iz znane podziaty wad serca z kardio-
logii dziecigcej nie maja zastosowania w odniesieniu do najmtodszych pacjentow, czyli
ptodow. Istotne znacznie ma fakt wspotwystepowania z CHD czgsto innych wad i ano-
malii pozasercowych. Proby adaptacji podziatow wrodzonych wad serca u dzieci do
kardiologii prenatalnej nie przyniosty spodziewanych efektow. Aktualnie funkcjonuja-
ce podzialy wrodzonych wad serca nie uwzglgdniaja rowniez jednego z istotniejszych
aspektow wrodzonych wad serca u ptodow, czyli przejscia z okresu zycia ptodowego do
okresu zycia noworodkowego. Dlatego dokonano przegladu wad serca ptodu, w celu ich
nowego wspotczesnego usystematyzowania.

Celem pracy byta proba utworzenia nowego prenatalnego podziatu wad serca ptodow
opartego na kryteriach prognostycznych z uwzglgdnieniem postgpowania po porodzie
oraz wspotistnienia wad pozasercowych 1 innych anomalii rozwojowych. Analiza echo-
kardiograficzna kryteriow roznicowych 6 grup nowego prenatalnego podziatu wad serca
u ptoddw oraz opracowanie algorytmu zroéznicowanego postgpowania z cigzarna z ptodem
obarczonym wada serca zaleznie od zaliczenia wady do jednej z 6 grup rokowniczych.

Sposrod 4744 badan echokardiograficznych wykonanych u 3069 cigzarnych w Za-
ktadzie Diagnostyki i Profilaktyki Wad Wrodzonych w latach 2008-2010, wyselekcjo-
nowano 392 pacjentki, u ktorych stwierdzono wadg serca u ptodu. Kazdy ptod zakwa-
lifikowano do jednej z szesciu grup zaproponowanego nowego autorskiego podziatu
wrodzonych wad serca: wad najciezszych (n=16) (ptody z izolowana CHD, u ktorych
aktualnie brak jest mozliwosci leczenia, zarowno w trakcie ciazy, jak i po porodzie albo
proby terapii koncza si¢ w blisko 100% zgonem ptodu lub noworodka), wad cigzkich
pilnych (n=20) (ptody z izolowana CHD, ktore beda wymagaty inwazyjnej interwencji
kardiologicznej lub pilnego zabiegu kardiochirurgicznego w pierwszych dobach, a cza-
sami nawet godzinach po porodzie), wad cigzkich planowych (n=162) (ptody z izolowana
CHD, ktore beda wymagaty zabiegu kardiochirurgicznego w pierwszym miesiacu Zy-
cia), wad niepilnych (n=49) (ptody z izolowana CHD, ktore nie beda wymagaty zabiegu
kardiochirurgicznego w pierwszym miesiacu zycia) oraz wad serca wspotistniejacych z
wadami (n=89) i/lub z anomaliami pozasercowymi (n=56).

Odsetek wspotwystepowania CHD z ECM i/lub ECA wyniost 37%. W przypadku
wspotistnienia CHD i ECM, $miertelnos¢ ptodow wyniosta 62% + dodatkowo TOP —
21%, wypisano 14% noworodkow, szanse na przezycie miaty te noworodki, ktore nie
wymagaty dwoch niezaleznych zabiegow operacyjnych. Obecno$¢ anomalii pozaser-
cowych niewymagajacych zabiegéw chirurgicznych réwniez nie pozostaje obojetna na
losy ptodéw z wadami serca. Przezywalnos¢ ptodow z CHD+ECA wyniosta 60%, nato-
miast catkowita przezywalno$¢ u ptodéw z izolowang CHD - 74% (p=0,075504).

Izolowane najcigzsze wady serca dotyczyly najczesciej ptodow z AS, HLHS i ze-
spofem Ebsteina przebiegajacym z kardiomegalia. W przypadku HLHS punktem kry-
tycznym jest otwor owalny, ktorego zamknigeie w okresie prenatalnym prowadzi do
zgonu noworodka. W przypadku najcigzszych postaci AS i zespotu Ebsteina glowna
przyczyna zgonu noworodkow byla hipoplazja ptuc zwiazana z istotng kardiomegalia
(HA/CA>0,6) w okresie ptodowym. W tej grupie wad odnotowano 100% zgondw.
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W grupie wad cigzkich pilnych znalazty si¢ takie nieprawidlowosci jak: HLHS,
d-TGA, AS, PS. Przezywalnosci noworodkow z HLHS ze stwierdzona prenatalnie re-
strykcja FO wyniosta 67%, a bez restrykeji - 88% (p=0,199041). Z 29 ptodow z d-TGA,
4 przypadki zakwalifikowano, jako wady ciezkie pilne 1 25 przypadkow, jako wady
cigzkie planowe. W analizie pourodzeniowej wyodrgbniono dodatkowo 4 noworodkow,
wymagajacych pilnej interwencji, ktore prenatalnie kwalifikowane byty jako wady cigz-
kie planowe. Ostatnie badanie echokardiograficzne u tych 4 plodow wykonano $rednio
w 33 tygodniu ciazy, a porody odbyly si¢ $rednio w 40 tygodniu. Nie byto réznic w
umieralnosci noworodkéw migdzy grupa wad cigzkich planowych i pilnych. Dzigki od-
powiedniej kwalifikacji prenatalnej do grupy wad ciezkich pilnych i planowych mozemy
poprawi¢ rokowanie u tych ptodow i noworodkow.

W grupie wad cigzkich planowych znajdowaty si¢ np.: HLHS czy d-TGA. Umieral-
no$¢ noworodkéw w grupie izolowanych wad cigzkich planowych ksztattowata si¢ na
poziomie 15%, w grupie z ECA dochodzita do 35%. Obecno$¢ anomalii pozasercowych
zwigkszala $miertelno$¢ noworodkow z cigzkimi planowymi wadami serca (p=0,087),
takiej zalezno$ci nie obserwowalismy w grupie wad niepilnych. DORV, SV, CoA, TVA,
PvA, IAA oraz Tr. art. to wady, ktore prenatalnie kwalifikowano jako cigzkie planowe.
Monitorowanie echokardiograficzne powinno si¢ prowadzi¢ szczegélnie w wadach, w
ktorych moze dochodzi¢ do istotnej progresji z wady ciezkiej planowej do cigzkiej pilnej
lub najcigzsze;.

Niepilne wady serca charakteryzowaty si¢ najwigckszym odsetkiem prawidtowego
obrazu 4CH (69,4%) oraz 3VV (44,9%) w stosunku do pozostatych izolowanych wad
serca. Odzwierciedleniem tego byl najnizszy odsetek skierowan z powodu podejrze-
nia wady serca, a najwyzszy z powodu wieku cigzarnej w stosunku do wad cigzkich i
najcigzszych. W grupie wad niepilnych, znajduja si¢ wady, ktore moga ulec progresji w
kierunku wady cigzkiej planowej (AVC, TOF) lub niekiedy pilnej (AS, PS). Wady serca,
takie jak AVC, TOF, w ktorych doszto do zmian hemodynamicznych, ktore wptynety
na zmiang grupy z niepilnej na ci¢zka planowa nie wymagaja tak czesto powtarzania
badan echokardiograficznych jak HLHS czy d-TGA, z tego wzgledu, Ze nie ma ich w
grupie wad najcigzszych i cigzkich pilnych. Ostateczna decyzjg¢ o kwalifikacji do po-
rodu powinno si¢ podejmowaé nie wezesniej niz po 35 tygodniu ciazy. Rokowanie w
wadach serca niepilnych, dla noworodkéw urodzonych w terminie porodu, byto bardzo
dobre (100% przezy¢). W wadach niepilnych (AVC, TOF, VSD) umieralnos¢ w grupie
CHD+ECM byta istotnie statystycznie wigksza niz w grupie CHD+ECA (p=0,003). Na-
tomiast roznica migdzy CHD+ECA 1 izolowana niepilng CHD nie byta juz tak istotna
lub jej w ogdle nie byto (AVC, TOF, VSD).

Badania ultrasonograficzne oraz echokardiograficzne wraz z analiza losow ptodow
obarczonych wadami serca pozwolity na utworzenie nowego prenatalnego podziatu
wrodzonych wad serca. Wykazano istotne statystycznie roznice dotyczace rokowania
w poszczegolnych 6 grupach wad serca ptodu. Zaprezentowanie nowego wiasnego po-
dziatu wad serca u ptodow, z wykorzystaniem algorytmu postgpowania zaleznie od ro-
dzaju grupy wady, moze usprawni¢ opieke lekarskg nad cigzarng oraz przyczynic si¢ do
polepszenia organizacji opieki okotoporodowej oraz komunikacji pomigdzy lekarzami
roznych specjalizacji.
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10. Wykaz skrotow

AGA — appropriate for gestational age — wielko$¢ whasciwa do wieku ciagzowego
AS — aortic stenosis - stenoza aorty

AVC - atrioventricular septal defect - wspolny kanat przedsionkowo-komorowy
CHD - congenital heart disease — wrodzona wada serca

CNR - cigza niskiego ryzyka

CWR - ciaza wysokiego ryzyka

CoA — coarctation of the aorta - koarktacja aorty

DA — ductus arteriosus — przewod tetniczy

DORY - double outlet right ventricle - podwojne odejscie naczyn z prawej komory
ECA - extracardiac anomaly — anomalia pozasercowa,

ECM - extracardiac malformation - wada pozasercowa

FO - foramen ovale — otwor owalny

HA/CA - heart area/chest area — pole powierzchni serca/pole powierzchni klatki pier-
siowej

HLHS - hypoplastic left heart syndrome - zesp6t hipoplazji lewego serca

TAA - interuppted aortic arch - przerwany tuk aorty

ICZMP - Instytut Centrum Zdrowia Matki Polki

LGA — large for gestational age — za duzy w stosunku do wieku cigzowego

NT - nuchal translucency — przezierno$¢ karku

ORPKP - Ogolnopolski Rejestr Patologii Kardiologicznych u Plodu

PAPVR - partial anomaly pulmonary venus return - czgsciowy nieprawidtowy sptyw
Zyl ptucnych

PS — pulmonary stenosis - stenoza pnia ptucnego

PSV - Peak systolic velocity - maksymalna predkos¢ przeptywu

PvA — pulmonary valve atresia - atrezja zastawki ptucne;j

SGA - small for gestational age — maly w stosunku do wieku ciazowego

SUA — single umbilical artery - pojedyncza tgtnica pgpowinowa

SV — singel vetricle - pojedyncza komora

TAPVR - total anomaly pulmonary venus return — catkowity nieprawidtowy sptyw zyt
ptucnych

t.c. — tydzien ciazy

TGA - transposition of the great arteries — transpozycja duzych naczyn
TOF - tetralogy of Fallot - tetralogia Fallota

Tr. art. — truncus arteriosus - wspolny pien tetniczy

TvA - tricuspid valve atresia - atrezja zastawki trojdzielnej
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VSD - ventricular septal defect - ubytek w przegrodzie migdzykomorowej
VTI - velocity time integral - catka predkosci przeptywu w czasie
ZDIPWW — Zaktad Diagnostyki i Profilaktyki Wad Wrodzonych

3VV — three vessel view — obraz trzech naczyn

4CH - four chamber view — obraz 4 jam serca

Z. — zespot
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