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Nieinwazyjna diagnostyka ultrasonograficzna odgrywa
istotng role w prowadzeniu cigzy. Dzieki badaniom ultra-
sonograficznym stale wzrasta wykrywalno$¢ wad rozwojo-
wych, jednak ocena serca i uktadu krazenia nadal stanowi
wyzwanie dla potoznikéw. Artykut Moczulskiej i wsp. doty-
czy jednego z najbardziej palacych probleméw medycyny
prenatalnej — poszukiwania sposobéw wczesnej, wiary-
godnej, nieinwazyjnej i bezpiecznej dla ptodu identyfikacji
wrodzonych anomalii ptodu®.

Wraz z rozwojem prenatalnej diagnostyki kardiologicznej
coraz cze$ciej podmiotem badan staje sie pléd na wcze-
snym etapie rozwoju®. Nalezy zauwazy¢, ze juz wstepna
ocena w czasie badania przesiewowego w 20. tygodniu
cigzy daje 40-procentowg skuteczno$é w rozpoznaniu wady
na podstawie obrazu czterojamowego, za$ ocena obrazu
pieciu jam i $§rédpiersia ptodu zwieksza ja do 70%.

Szczegblne znaczenie przypisuje sie badaniu ultrasono-
graficznemu miedzy 11. a 13. lub 14. tygodniem cigzy
(wymiar ciemieniowo-siedzeniowy — crown-rump length,
CRL = 45-84 mm), ktérego celem jest zaréwno wstepna
ocena anatomii plodu, jak i ocena markeréw aberracji chro-
mosomowych, wad uktadowych, ze szczegélnym uwzglednie-
niem przeziernosci karku ptodu (nuchal translucency, NT)®,
Przyjmuje sig, ze prawidlowa warto$¢ NT (2,5 mm), okre-
$lona dla danej populacji, obejmuje wartosci do 95. percen-
tyla i jest uzalezniona od CRL. NT jest wprost proporcjonalna
do ryzyka wystapienia trisomii u ptodu: NT = 3 mm wigze sie
z 3-krotnym wzrostem ryzyka, NT = 4 mm - z 18-krotnym
wzrostem ryzyka, NT = 5 mm - z 28-krotnym wzrostem
ryzyka, a NT > 5 mm - z 36-krotnym wzrostem ryzyka.

Zwiekszenie warto$ci NT wystepuje czesciej u ptodéw
z zespolami nieprawidlowosci chromosomowych, w tym
z nieprawidlowo$ciami predysponujacymi do rozwoju
wad serca (liczbowe aberracje chromosomowe, aberracje
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Non-invasive ultrasound examinations play a vital role in
pregnancy care. Thanks to ultrasound scanning, the detect-
ability of developmental defects keeps improving but the
assessment of the cardiovascular system still poses a chal-
lenge for obstetricians. The article by Moczulska et al. con-
cerns one of the most urgent issues in prenatal care, i.e.
searching for methods of early, reliable and non-invasive
detection of fetal anomalies that are safe for the fetus®.

Together with the development of prenatal cardiac diagnos-
tics, the fetus in its early stage of development is more and
more often becoming a subject of investigations®. It must
be noted that an initial assessment during screening exami-
nation performed in the 20" week of pregnancy gives a 40%
chance to diagnose a defect based on a four-chamber view.
A five-chamber view and assessment of the mediastinum,
on the other hand, increase this efficacy to 70%.

Ultrasound examination performed between 11* and
13t or 14™" weeks of pregnancy (crown-rump length,
CRL = 45-84 mm) is said to be particularly significant.
It aims at the initial assessment of the fetal anatomy as well
as the evaluation of chromosome aberration markers and
systemic defects with particular attention paid to nuchal
translucency (NT)®%. It is assumed that the normal NT
value (£2.5 mm) specified for a given population encom-
passes the values up to the 95" percentile and is dependent
on CRL. NT is directly proportional to the risk of trisomy
in the fetus: NT = 3 is associated with 3 times greater risk,
NT = 4 mm - with 18 times greater risk, NT = 5 mm -
with 28 times greater risk and NT > 5 mm — with 36 times
greater risk.

Increased NT values are usually encountered in fetuses with
chromosome anomaly syndromes including the anomalies
predisposing the fetus to develop cardiac defects (numeri-
cal chromosomal aberrations, structural aberrations —
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strukturalne — mikrodelecje, np. w obrebie chromosomu
22ql1, oraz choroby jednogenowe, np. Marfana, Smitha-
-Lemliego-Opitza, Holt-Orama, Noonan, Costello, CFC)®.
Dotychczas jedynie nieliczne badania okreslaja czgstosé
wystepowania wad wrodzonych u plodéw bez anomalii
chromosomalnych, stad ogromna warto$¢ omawianej pracy.

Precyzyjny pomiar NT, konieczny dla pozyskania infor-
macji prognostycznych, wymaga rygorystycznego prze-
strzegania zasad badania: ptéd powinien by¢ nieruchomy
W momencie pomiaru, w pozycji swobodnej (bez przygiecia
lub odgiecia gléwki), konieczne jest odpowiednie powiek-
szenie gwarantujace wlasciwg rozdzielczo$¢ obrazu oraz
wlasciwe ustawienie kursoréw pomiarowych. Spelnienie
tych wymogéw wymaga cierpliwosci i sprawia, ze badanie
jest czasochlonne. Nieprzestrzeganie zasad pomiaru pro-
wadzi do istotnych btedéw, mogacych generowaé ogromne
obcigzenie psychiczne dla rodzicéw badanego dziecka.

Omawiane doniesienie naukowe pochodzi z o$rodka pio-
nierskiego, o najwigkszym doswiadczeniu w kraju na polu
plodowej diagnostyki ultradzwiekowej, gwarantujacym
niezbedny poziom przeprowadzenia i interpretacji badan.
Grupa spelniajaca kryteria wlaczenia zostata wytoniona spo-
$réd 5183 badan, co stanowi liczbe umozliwiajaca podjecie
analizy statystycznej. Z omawianego artykulu wynika, ze
u 54% plodéw ze wzmozong przezierno$cia karku i prawi-
dlowym standardowym badaniem genetycznym wystepuja
réznego rodzaju wady i anomalie wrodzone, w wigkszosci
dotyczace uktadu krazenia. Przy zalozeniu, ze anomalie
chromosomowe wystepuja u 9-10% plodéw z poszerzong
przezierno$cig karku (PPK), otrzymujemy ponad 60-pro-
centowe ryzyko kumulowane wystgpienia powaznej wady
wrodzonej u ptodu, u ktérego stwierdzono ten objaw. Tak
wysokie warto$ci nasuwaja pytanie o selekcje —jak skonstru-
owano grupe badang? Czy oddaje ona rzeczywiste zagroze-
nie wystgpienia wady u plodéw z PPK i prawidlowym kario-
typem? Jak wygladal odsetek zgdéd na amniopunkcje i czy
jedynym powodem wykonania amniopunkgji bylo stwierdze-
nie poszerzonej przeziernosci karku, czy tez pacjentki decy-
dujace sie na to badanie mialy jakie$ dodatkowe informacje
mogace mie¢ wplyw na te decyzje? Stawiamy te pytania,
gdyz w dobie powszechnosci Internetu, gdy wszyscy maja
dostep do informacji, waga ,spoteczna” prostych parame-
tréw prognostycznych jest ogromna.

Konczac, stwierdzamy z uznaniem, ze wskazanie wartosci
prognostycznej PPK w grupie dzieci bez nieprawidlowosci
chromosomalnych przez Kolegéw ze znakomitego osrodka
16dzkiego stanowi o kapitalnym znaczeniu tej pracy.
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microdeletions, e.g. in the chromosome 22q11, and mono-
genic diseases, e.g. Marfan, Smith-Lemli-Opitz, Holt-Oram,
Noonan, Costello, CFC syndromes)®. Until today, few studies
have been published concerning the incidence of congenital
cardiac defects in fetuses without chromosome anomalies.
Thus, the value of the article in question is great.

A precise measurement of NT, which is necessary for
obtaining prognostic information, requires strict adherence
to the principles of the examination: while the measure-
ment is being taken, the fetus should remain immobile in
a position without bending the head. Appropriate magnifi-
cation to guarantee adequate image resolution and proper
cursor settings are also needed. Fulfilling these conditions
requires patience and renders the examination more time-
consuming. However, failure to observe these principles
leads to significant errors which may generate huge psy-
chological burden for the parents.

The commented academic report comes from a pioneer cen-
ter with the greatest experience in Poland as far as fetal ultra-
sound diagnostics is concerned. This guarantees the essential
quality of conducting and interpreting examinations. A group
that fulfilled the enrolment criteria was selected from 5183
examinations, which constitutes a number that allows for sta-
tistical analysis. The discussed article says that 54% of fetuses
with increased nuchal translucency and normal genetic find-
ings manifest various congenital defects and anomalies, the
majority of which concern the circulatory system. Assuming
that chromosome anomalies occur in 9-10% of fetuses with
increased nuchal translucency, there is a 60% cumulative risk
of the development of a serious congenital defect in fetuses
that manifest this sign. Such high values raise a question
about the selection process — how was the subject group
created? Does it reflect real risk of defects in fetuses with
increased NT and normal karyotype? What was the rate of
consents to amniocenteses? Was the detection of increased
nuchal translucency the only reason for amniocentesis, or
were the patients, who decided to have this examination
conducted, presented with additional information that might
have affected their decision? We are asking these questions
since at present, when the Internet is so common and people
have access to information, the “social” significance of simple
prognostic parameters is enormous.

To conclude, we respectfully ascertain that the indication
of a prognostic value of increased NT in a group of patients
without chromosome abnormalities by our Colleagues from
an outstanding Clinic in £6dz, constitutes a proof of the
paramount importance of this paper.
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