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Nasze dzieci rodzg sie piekne, smukte, czesto z nizszg waga urodzeniowg, bez wtasciwego napiecia
miesniowego. Majq btekitne biatkowki, dtugie paluszki, zdarza sie, ze potdwki ciata dziecka sq
asymetryczne np. jedna reka lub nézka jest grubsza i dtuzsza od drugiej, a w sercu styszalny moze by¢
charakterystyczny szmer sugerujgcy wade.[

O

O

Niekorzystny uktad gendw lub réznych nieprawidtowosci, ktére otrzymujemy w spadku po przodkach
moze roznie sie rozwijac. Zapis informacji genetycznej przekazywany z pokolenia na pokolenie w
przypadku genetycznej choroby tkanki tgcznej nie jest ustalony raz na zawsze. Moze on ulega¢ zmianom.
Ponadto mutacje mogg powstawac samoistnie lub pod wptywem czynnikédw mutagennych, czyli mogg by¢
wywotywane (indukowane) przez cztowieka. Mogg przejawiac sie duzymi defektami fenotypowymi lub
catkiem nieznacznymi. Potem drogi sg rézne, wszystkie jednak z czasem prowadza do diagnozy - zespdt
Marfana lub inna rzadka choroba genetyczna tkanki tagcznej. Jakze czesto dzieci, ktore odziedziczyty
chorobe wygladajgq na zdrowe, ale zaprawde sg one tylko &bdquo;pozornie zdrowe&rdquo;, poniewaz
genetycznie uwarunkowane choroby tkanki tagcznej moggq sie ujawnia¢ w réznym okresie zycia, poczawszy
od pobytu w fonie matki, w wieku niemowlecym, w dziecinstwie, albo dopiero w dorostym zyciu. Ich
zmienna ekspresja powoduje duze zréznicowanie nasilenia objawoéw - od tagodnych po bardzo ostre.
Dlatego kazdy noworodek powinien by¢ doktadnie przebadany przedmiotowo, szczegdlnie przez
kardiologa.[

O

O

Obecnie, w przypadku stwierdzenia zespotu Marfana przynajmniej u jednego z rodzicow, diagnozowanie
tej choroby u dziecka mozna przeprowadzi¢ juz bardzo wczesnie w zyciu ptodowym na podstawie biopsji
kosméwki, wykonywanej w 13 tygodniu cigzy, oceniajac hodowle komérek uzyskanych podczas punkcji
owodni a takze zaraz po porodzie na podstawie badania krwi pepowinowej lub komoérek btony $luzowej
policzka pobranych od noworodka. Jezeli rodzice chcag jedynie wiedzie¢, czy dziecko jest chore, nalezy
zaproponowac przeprowadzenie badan w okresie noworodkowym. Takie postepowanie pozwala na
unikniecie 1% ryzyka poronienia zwigzanego z diagnostyka ptodu.d

O

O

Bardzo duze znaczenie ma wprowadzone w ostatnich latach badanie USG genetyczne. Jego celem jest
poszukiwania markeréw ultrasonograficznych wad genetycznych ptodu. Badanie to sktada sie z oceny
wielu ultrasonograficznych parametrow, ktérych interpretacje wspomaga oprogramowanie komputerowe.
Badanie jest standardowgq i rutynowg procedurg potozniczg i powinno by¢ wykonane u kazdej kobiety
spodziewajacej sie dziecka, poniewaz juz w tak wczesnym okresie zycia ptodowego mozna dostrzec
niektore wady ptodu wystepujace w pdzniejszym zyciu chorych z genetycznymi schorzeniami tkanki
tacznej. Sg to np. wrodzone wady serca, kos¢ca czy nerek. Wczesne ich wykrycie daje szanse na jak
najwczesniejsze leczenie zaraz po porodzie, a nawet juz w okresie ptodowym oraz na zapobieganie
komplikacjom, jakie niesie za sobg pdzne zdiagnozowanie wady. Dlatego wczesna diagnoza ma tak
ogromne znaczenie dla loséw cigzy oraz dla dalszego postepowania leczniczego.d

O

O
W przypadku stwierdzenia nieprawidtowosci w tym okresie zalecana jest ponowna konsultacja USG w
osrodku wyzszego poziomu referencyjnego, badanie biochemicznych markeréw wad genetycznych oraz
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ewentualna inwazyjna diagnostyka polegajgca na pobraniu materiatu genetycznego technikg biopsji
kosmowki lub amniopunkcji.d
O

O

Przeprowadzenie badania nie wymaga specjalnego przygotowania pacjentki. Wykonuje sie je sondg
brzuszna, cho¢ u kobiet otytych wskazane jest dodatkowe badanie przezpochwowe. W trakcie badania
oceniane sg wszystkie narzady ptodu, a lekarz poszukuje specyficznych objawdw, mogacych swiadczy¢ o
ryzyku choroby. W trakcie badania pacjentka obserwuje obraz dziecka na dodatkowym monitorze i jest
informowana o przebiegu badania. Istnieje mozliwo$¢ nagrania badania USG na standardowg kasete
magnetowidowa (VHS) oraz otrzymania wydruku wysokiej jakosci.d

O

O

Oceniana jest wielko$¢ ptodu - dtugos¢ ciemieniowo - siedzeniowa oraz ogélna budowa anatomiczna:
gtowa, klatka piersiowa, jama brzuszna, kregostup i koriczyny. Ocenia sie ciqgtos¢ powtoki brzusznej. W
tym okresie widoczny jest juz zotadek, pecherz moczowy, oceni¢ mozna (13 tydzien) budowe serca oraz
budowe czaszki. Obserwuje sie wyrazne ruchy ptodu. Bardzo wazng czescig badania USG genetycznego
przed 14 tygodniem cigzy jest pomiar przeziernosci karku ptodu (NT - Nuchal Translucency), czyli
niewielkiej warstwy silnie uwodnionej tkanki pod skorg okolicy karku i potylicy ptodu. Petne badanie usg
genetyczne wymaga nie tylko pomiaru NT, ale takze okreslenia liczbowej wartosci prawdopodobienstwa
choroby. W pierwszym trymestrze cigzy mozna oceni¢ takze inne parametry, do ktérych nalezg: ocena
kosci nosowych, widma przeptywu krwi przez zastawki czy w przewodzie zylnym.

O

O

Konieczne jest udzielenie porady genetycznej, zawierajqcej miedzy innymi informacje o zasadach i
kryteriach diagnostyki oraz informacje o dalszych badaniach, ktére mogqg by¢ konieczne zwtaszcza w
razie nieprawidtowego wyniku.

O
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O

W przypadku zespotu Marfana czy kazdego innego zespotu marfanopodobnego, wczesnie wykrywalne
wady ptodu sg wskazaniem do diagnostyki genetycznej. Najlepiej jest, jezeli osrodek wykonujacy badanie
USG genetyczne dysponuje mozliwoscig wykonania nieinwazyjnych badan krwi oraz badan inwazyjnych,
gdyz interpretacja obrazu usg w oderwaniu od wyniku badania krwi prowadzi do btedéw diagnostycznych.
W przypadkach trudnych diagnostycznie mozna zwrdécié sie z prosba o konsultacje do $wiatowych
ekspertow w dziedzinie diagnostyki wad rozwojowych oraz choréb uwarunkowanych genetycznie,
przesytajac dane pacjentki oraz obrazy usg za posrednictwem Internetu. Poniewaz w przypadku zespotu
Marfana w obrebie jednego genu moze dochodzi¢ do licznych mutacji, wykorzystuje sie diagnostyke
molekularng opartg na analizie sprzezen, ktdéra jest bardzo uzyteczna w okresie prenatalnym lub po
urodzeniu, w presymptomatycznej fazie choroby. Bezposrednia diagnostyka genetyczna jest
nieefektywna, poniewaz jedna sonda DNA moze wykrywac tylko jedng mutacje.d

O

O

Typowe badanie genetyczne w Polsce jest jeszcze badaniem odptatnym, ale jest osiggalne na zasadzie
przeprowadzenia badan naukowych, na ktére przeznacza sie niemate Srodki pieniezne z Ministerstwa
Zdrowia RP oraz Narodowego Funduszu Zdrowia, ktory koordynuje i finansuje programy badan, a nawet
cate procedury medyczne dotyczace diagnostyki choréb uwarunkowanych genetycznie, w tym opieke nad
rodzinami wysokiego ryzyka. Programy te sg realizowane w wielu poradniach genetycznych, znajdujacych
sie gtdwnie przy akademiach medycznych. Te diagnostyczne osrodki, spetniajace zaréwno standardy
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profesjonalne w zakresie diagnostyki molekularnej okreslonych chordéb dziedzicznych oraz realizujgce
obowigzek zapewnienia poradnictwa genetycznego osobom objetym badaniami i ich rodzinom skupia
powotana Sie¢ Referencyjnych Laboratoriow Diagnostycznych Polskiego Towarzystwa Genetyki
Cziowieka.d
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Opracowata Renata Sadowskall
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