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Programy badan przesiewowych

Badania przesiewowe dla Ciebie i Twojego dziecka

Screening tests for you and your baby
(Polish)

Wazne informacje o badaniach przesiewowych
wykonywanych w czasie cigzy i po porodzie




Niniejsza ulotka zawiera informacje na temat badar przesiewowych,
ktére zostang Ci zaoferowane podczas cigzy oraz po narodzinach
dziecka. Zawarte w niej informacje dotyczg réznych rodzajow badan
oraz tego, co jest ich celem.

Mamy nadzieje, ze przeczytanie tej ulotki pomoze Ci sie przygotowac
do rozmowy z potoznga lub lekarzem oraz do zadania im waznych dla
Ciebie pytan. Najlepiej miec te ulotke przy sobie podczas wizyt u
potoznej lub lekarza.

Decyzja o wykonaniu badan opisanych w niniejszej ulotce nalezy
do Ciebie.
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Wprowadzenie

Co musisz wiedzie¢ o badaniach przesiewowych

Czym sg badania przesiewowe?

Celem badan przesiewowych jest wyodrebnienie oséb, u ktérych
ryzyko wystapienia jakiego$ problemu zdrowotnego jest wyzsze.
Umozliwia to wczesniejsze i prawdopodobnie bardziej skuteczne
leczenie lub podjecie s$wiadomych decyzji dotyczacych swojego
zdrowia przez pacjenta. Badania przesiewowe mozna sobie
wyobrazic¢ jako przesiewanie 0séb przez sitko. Wiekszos¢ oséb
przedostaje sie przez sitko, ale niewielka grupa zatrzymuije sie na
powierzchni. Uwaza sie, ze w przypadku tych oséb istnieje wyzsze
ryzyko wystapienia problemu zdrowotnego, ktérego wykrycie jest
celem danego badania przesiewowego.

Badania przesiewowe nie sg doskonate. Niektére
osoby dowiedza sie, ze w przypadku ich samych
lub ich dziecka istnieje wysokie ryzyko istnienia
problemu zdrowotnego, podczas gdy w
rzeczywistosci takiego problemu nie bedzie.
Rowniez niektére osoby dowiedzg sie, ze w
przypadku ich samych lub ich dziecka istnieje
niskie ryzyko istnienia problemu zdrowotnego,
podczas gdy w rzeczywistosci taki problem bedzie
wystepowat.

Jaka jest réznica miedzy badaniami przesiewowymi a
badaniami diagnostycznymi?

Badania przesiewowe pozwalajg stwierdzic, jaki poziom ryzyka
wystapienia problemu zdrowotnego istnieje u matki lub dziecka.
Moze ono by¢ oznaczone jako wysokie lub niskie. Zazwyczaj jednak
takie badanie nie pozwala okresli¢ tego z catkowita pewnoscia,
dlatego osobom z wysokim ryzykiem czesto zostanie



zaproponowane kolejne badanie. Bedzie to test diagnostyczny, ktéry
zapewni bardziej konkretng odpowiedz — pozytywng lub negatywna.

Badania przesiewowe wykonywane w okresie cigzy oraz
po porodzie

Podczas cigzy zaoferowane zostang Ci badania przesiewowe,
ktérych celem bedzie wykrycie wszelkich problemow
zdrowotnych, ktére moga mie¢ wptyw na Ciebie lub Twoje
dziecko. Badania moga pomac Ci w podjeciu decyzji o opiece lub
leczeniu podczas cigzy lub po narodzinach dziecka.

Niektére badania przesiewowe sg oferowane dziecku niedtugo po
narodzinach. Celem ich przeprowadzenia jest zapewnienie
dziecku odpowiedniego leczenia w mozliwie najszybszym czasie,
jezeli zajdzie taka potrzeba.

Niektore aspekty praktyczne

Jesli problem zdrowotny, ktérego wykrycie jest celem
przeprowadzanego badania, wystepuje u Ciebie, ojca dziecka lub
cztonka rodziny, powiedz o tym swojej potoznej.

W przypadku przeprowadzki w okresie oczekiwania na wyniki
jakichkolwiek badan przesiewowych nalezy powiadomic potozna
lub pielegniarke srodowiskowg o zmianie adresu.

Czy musze wykonac badania przesiewowe?

Decyzja o wykonaniu badania przesiewowego jest decyzjq
osobistg, ktdérg mozesz podjac tylko Ty. Kazde z oferowanych
badan przesiewowych mozesz omowic z pracownikami stuzby
zdrowia i zdecydowac o tym, czy w Twoim przypadku jest ono
odpowiednie.



Niektore z badan przesiewowych
opisanych w niniejszej ulotce, takie
jak badania krwi pod katem chorob
zakaznych, badania wzroku u 0séb
cierpigcych na cukrzyce oraz bilans
noworodka s3 zalecane przez NHS
(Narodowa Stuzbe Zdrowia). To
dlatego, gdyz wyniki tych badan
moga pomaoc w natychmiastowym
zapewnieniu Tobie lub Twojemu dziecku koniecznego leczenia
w przypadku powaznych problemow.

Badania przesiewowe wykonywane w cigzy majace na celu
okreslenie ryzyka wystepowania anemii sierpowatej i talasemii,
zespotu Downa oraz badanie USG wykonywane w potowie cigzy
moga prowadzi¢ do koniecznosci podjecia trudnych decyzji np.
tego, czy wykonac badanie diagnostyczne, ktéremu towarzyszy
ryzyko poronienia. Badania diagnostyczne moga prowadzi¢ do
koniecznosci podjecia decyzji dotyczacej kontynuowania cigzy
lub jej przerwania. Decyzja o wykonaniu kolejnego badania lub
przerwaniu cigzy bedzie zawsze nalezata do Ciebie. Pracownicy
stuzby zdrowia zawsze okaza Ci wsparcie, bez wzgledu na podjeta
przez Ciebie decyzje. Z tych powoddéw warto doktadnie
przemysle¢ decyzje o poddaniu sie tym badaniom
przesiewowym.

Badania przesiewowe i NHS

NHS decyduje o tym, jakie badania przesiewowe sg oferowane,
w oparciu o solidne argumenty. Grupa ekspertéw zwana
Narodowym Komitetem Badan Przesiewowych Wielkiej Brytanii
(United Kingdom National Screening Committee, UK NSC)
zapewnia doradztwo NHS.



Wszystkie badania przesiewowe zapewniane przez NHS s3
bezptatne. Niektore prywatne firmy réwniez zapewniajg badania
przesiewowe za optata. NHS nie gwarantuje jakosci badan
przesiewowych wykonywanych prywatnie. Wiecej informadji
mozna znalez¢ na stronie internetowej
www.screening.nhs.uk/private-screening.

Jesli termin
Poufnosc Twojego
Wedtug prawa wszyscy pracownicy NHS oraz rutynowego

osoby pracujgce w imieniu NHS muszg szanowac badania
prywatnos¢ pacjentéw i zachowywac poufnosc :

wszystkich informacji dotyczacych pacjentéw. Cytologlcznego
Konstytucja NHS zawiera wytyczne dotyczace przypada w
sposobu, prowadzenia dokumentacji pacjentow okresie cigzy, to

w celu chronienia ich prywatnosci. Ponadto istnieja prawdopodobnie

przepisy prawa, ktérych celem jest zapewnienie bedziesz musiata
poufnosci. : -

je przetozy¢ na
12 tygodni po
urodzeniu dziecka.

Dokumentacja badan przesiewowych jest
udostepniana wyfacznie tym pracownikom, ktorzy
musza sie z nig zapoznac. Proces ten jest cisle
monitorowany. Niekiedy informacje sa
wykorzystywane w celu przeprowadzenia kontroli
i badan naukowych, aby udoskonali¢ wyniki badan
przesiewowych i ustug. Odpowiednie informacje zostang
zapewnione podczas przeprowadzania badania.

Dalsza pomoc

Lista organizacji zapewniajacych dalszg pomoc w zakresie
schorzen wymienionych w niniejszej ulotce znajduje sie na
stronie: www.screening.nhs.uk/support-organisations.



Choroby zakazne

Co wykrywa to badanie przesiewowe?

Wirusowe zapalenie watroby typu B, HIV (ludzki wirus niedoboru
odpornosci), syfilis lub koniecznos¢ zaszczepienia sie na rozyczke
po narodzinach dziecka.

Kobiety, ktére wiedzg o tym, ze sg nosicielkami wirusa HIV lub
cierpig na wirusowe zapalenie watroby typu B, potrzebujg wizyty
u specjalisty na wczesnym etapie cigzy w celu zaplanowania
opieki podczas cigzy.

Informacje dotyczace tych schorzen

Wirus zapalenia watroby typu B oraz wirus HIV sg przenoszone
wraz z krwig i ptynami ustrojowymi poprzez kontakt seksualny lub
zainfekowane igty. Te wirusy moga réwniez zostac przekazane
dziecku przez matke.

Wirus zapalenia watroby typu B wptywa na czynnos¢ watroby
i moze spowodowac ostrg (natychmiastowa) i przewlekta
(dtugotrwatg) chorobe. Kobiety z wirusem zapalenia watroby typu
B wymagaja opieki specjalisty. Zaszczepienie dziecka w
pierwszym roku zycia znacznie zmniejsza ryzyko rozwoju
zapalenia watroby typu B u dziecka.

Wirus HIV ostabia ukfad immunologiczny, utrudniajac zwalczanie
infekcji. Ostatecznie moze prowadzi¢ do rozwoju AIDS (zespotu
nabytego niedoboru odpornosci). Nieleczony, moze zostac
przekazany przez matke dziecku podczas cigzy, porodu lub
karmienia piersia. Leczenie otrzymane w cigzy znacznie zmniejsza
ryzyko przekazania wirusa HIV dziecku z 1 na 4 (25%) do mniej niz
1 na 100 (1%).

Syfilis to choroba przenoszona drogg ptciowa. Moze réwniez



zostac¢ przekazana dziecku przez matke w okresie
Cigzy. Nieleczona, moze prowadzi¢ do powaznych
problemoéw zdrowotnych u dziecka, spowodowac
poronienie lub urodzenie martwego dziecka.

Rézyczka to choroba o zazwyczaj lekkim
przebiegu u matki. W przypadku zakazenia
ciezarnej w ciggu pierwszych 12 tygodni w 9 na
10 przypadkow u dziecka wystapig takie problemy
jak wady serca, katarakta czy gtuchota. Ryzyko jest
duzo mniejsze, jesli do zakazenia dojdzie na
pozZniejszym etapie Cigzy.

Na czym polega to badanie?
Z ramienia zostanie pobrana probka krwi.

Dzieki badaniom

Czy to badanie moze zaszkodzic¢ przesiewowym

mi lub dziecku? Anglia moze sie

Z tym badaniem nie wiaze sie zadne dzisiaj pochwali¢
ryzyko. najnizszym w

Czy musze sie poddac temu historii odsetkiem
badaniu? zakazen wirusem -
Wykonanie tych badan jest zalecane HIV w wyniku

w celu ochrony zdrowia matki poprzez przekazania

wczesne zapewnienie leczenia i opieki, wirusa dziecku ﬁ

tak aby znacznie zmniejszy¢ ryzyko 767 matk
przekazania infekcji dziecku, partnerowi b <

lub innym cztonkom rodziny.
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Choroby zakazne

Jesli podczas cigzy wystapi u Ciebie choroba z wysypka lub
bedziesz mie¢ kontakt z osobg, u ktorej wystapita taka
choroba, powinnas natychmiast skontaktowac sie ze swoja
potozna lub lekarzem.

Co sie stanie, jezeli nie zdecyduje sie na to badanie
przesiewowe?

Badanie zostanie Tobie zaproponowane ponownie na
pdZniejszym etapie cigzy, w ok. 28 tygodniu. Mozesz poprosi¢ o
ponowne wykonanie badania na wirusowe zapalenie watroby
typu B, wirusa HIV lub syfilis w kazdym momencie w przypadku
zmiany partnera seksualnego lub jesli Twoim zdaniem bedziesz
zagrozona tymi chorobami.

Mozliwe wyniki
Badania powiedzg Tobie, czy cierpisz na te choroby - :
oraz czy jeste$ odporna na rézyczke. Jesli Twoje

Jedli cierpisz na wirusowe zapalenie watroby typu B, dziecko
zespot spedjalistéw bedzie monitorowac Twoje zdrowie  ERASARMEICE
podczas cigzy oraz po porodzie. Twoj partner i Twoje podania
dzieci mogg wymagac zbadania i podania szczepionki. szczepienia
Aby zapobleclzakazemu dIZ|ecka wirusem zapalema na wirusowe
watroby, nalezy mu podac cztery szczepionki:

zapalenie
watroby
typu B,
upewnij sie,
ze otrzyma

oraz zostanie przeprowadzone badanie krwi w celu Wszystkie
sprawdzenia, czy uniknieto zakazenia. cztery dawki

® W ciggu doby po porodzie
* w wieku jednego miesigca
e w wieku dwoch miesiecy

e ostatnia szczepionka zostanie podana po
ukonczeniu przez dziecko pierwszego roku zycia




Bardzo wazne jest, aby dziecko otrzymato wszystkie cztery dawki
szczepionki w celu ochrony zdrowia.

Jedlijeste$ nosicielkg wirusa HIV, mozesz znacznie zmniejszy¢
ryzyko przekazania wirusa dziecku, jezeli bedziesz znajdowac sie
pod opieka specjalisty, otrzymywac leczenie, przyjmowac leki,
mie¢ zaplanowang opieke okotoporodowa oraz jesli nie bedziesz
karmic piersia.

Jedli cierpisz na syfilis, konieczne bedzie pilne skierowanie do
zespotu specjalistow. Leczenie polega zazwyczaj na

podaniu antybiotykéw. Zespdt zaproponuje réwniez : -
zbadanie Twojego partnera w celu sprawdzenia, czy Mozesz poprosic

wymaga leczenia. Dziecko moze wymagac podania O ponowne
antybiotykow po porodzie. wykonanie tych
Jesli badanie wykaze, ze nie jeste$ odporna na badan w kazdym
rézyczke, zaproponowane zostang Tobie dwie momencie, jesli

dawki szczepionki MMR (przeciwko odrze, Swince
i rozyczce) po porodzie. Pierwszg dawke otrzymasz
przed wyjsciem ze szpitala. Druga dawke zazwyczaj

Twoim zdaniem
bedziesz narazona

podaje lekarz rodzinny (GP). na te choroby

Wyniki

Wyniki sa zazwyczaj omawiane przed lub podczas
kolejnej wizyty prenatalnej i zamieszczone w Twojej
dokumentagji.

Pracownik stuzby zdrowia skontaktuje sie z Toba w przypadku
dodatniego wyniku badania na wirusa HIV, syfilis lub wirusowe
zapalenie watroby typu B w celu zaaranzowania wizyt

i omowienia wynikéw oraz skierowania do specjalisty.
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Anemia sierpowata
| talasemia

Co wykrywa to badanie przesiewowe?

To, czy jestes nosicielka genu anemii sierpowatej lub talasemii,
i w rezultacie, czy mozesz przekazac ten gen dziecku.

Informacje dotyczace tych schorzen

Anemia sierpowata (niedokrwistos¢ sierpowatokrwinkowa)

i ciezka postac talasemii to powazne, dziedziczne

choroby krwi. Wptywajg one na hemoglobine —

czesc krwi, ktéra transportuje tlen do catego ciata.

Osoby cierpigce na te schorzenia wymagajg

specjalistycznej opieki podczas catego swojego

zycia.

Osoby z anemig sierpowata moga doswiadczac

atakow ostrego bolu, zapadac na powazne,

zagrazajace zyciu infekcje i zazwyczaj majg anemie

(w ich organizmach wystepuje problem

z transportem tlenu). Dzieci cierpigce na to schorzenie moge
otrzymac wczesne leczenie,

w tym szczepienia i antybiotyki, ktore, wraz ze wsparciem
rodzicéw, pomogga zapobiec powaznym chorobom i pozwolg
dziecku prowadzi¢ zdrowsze zycie.

Osoby cierpigce na ciezka postac talasemii maja duzg anemie
i wymagajg transfuzji krwi co 4-6 tygodni oraz zastrzykow i lekdw
przez cate swoje zycie.




Moga réwniez zostac¢ wykryte inne, rzadsze i mniej
powazne schorzenia hemoglobinowe.

Anemia sierpowata i talasemia to choroby
dziedziczne, ktore sg przekazywane dzieciom przez
rodzicow poprzez nieprawidtowe geny
hemoglobiny. Geny to kody wystepujace w
organizmie dla takich elementdéw jak kolor oczu czy
grupa krwi. Geny dziatajg w parach. Wszystkie
dziedziczone elementy majg jeden gen
pochodzacy od matki i jeden pochodzacy od ojca.

Anemia sierpowata lub talasemia wystepuije tylko
wtedy, gdy dana osoba odziedziczy dwa
nieprawidtowe geny hemoglobiny - jeden od
matki i jeden od ojca. Osoby, ktére dziedzicza tylko

jeden nieprawidtowy gen, zwani sg ,nosicielami”.
Nosiciele sg zdrowi i nie rozwija sie u nich choroba.
Mimo to w niektérych sytuacjach moga
doswiadczac pewnych problemdw, gdy ich
organizm moze nie by¢ w stanie uzyskac
wystarczajacej ilosci tlenu np. podczas narkozy.

Jesli oboje rodzicéw jest nosicielami, u kazdego

dziecka wystepuije:

¢ prawdopodobienstwo 1 na 4 (25%), ze dziecko
nie bedzie zagrozone — nie bedzie ono
nosicielem ani nie odziedziczy choroby

¢ prawdopodobienstwo 1 na 4 (25%)
odziedziczenia obu nieprawidtowych genéw
i rozwoju choroby hemoglobinowej




Anemia sierpowata
| talasemia

¢ prawdopodobienstwo 2 na 4 (50%) odziedziczenia jednego

nieprawidtowego genu hemoglobiny i stania sie nosicielem.
Kazdy moze byc¢ nosicielem choroby hemoglobinowej. Jednakze
choroba ta wystepuje czesciej u 0séb, ktorych przodkowie
pochodzili z Afryki, Karaibéw, basenu Morza Srédziemnego, Indii,
Pakistanu, Azji Potudniowej i Potudniowo-Wschodniej oraz
Bliskiego Wschodu.

Z czym wigze sie to badanie przesiewowe?

Badanie przesiewowe wykonywane w cigzy na anemie
sierpowata i talasemie jest badaniem krwi. Badanie najlepiej
wykonac przed 10. tygodniem cigzy.

Badanie na talasemie jest
oferowane wszystkim i
ciezarnym. Natomiast nie
wszystkim jest oferowane Y

0 9 Nieprawidtowy gen gen Nieprawidtowy gen
automatycznie badanie na hemoglobiny e
anemie sierpowata. .

5 T Iko en Gen ravwcﬂo Gen ramd&o Tylko gen:
Ofe rowane ba d anla nie;raw?dﬁo\y/ve igen n?epraw‘\d\l/gvy igen n?eprawidmy pryavv\dgﬁowye
przesiewowe zalezg od tego,
gdzie mieszkasz.

Dziecko ma chorobe Dziecko jest Dziecko jest Brak wptywu na
W przypad ku Obsza réW’ hemoglobinowg nosicielem nosicielem dziecko
0 J

w ktorych choroby rere | PemmiRen | Cmcmiiges
h em Og | 0 bl nowe WyStQ p UJ a Prawdopodobieristwo jest takie samo dla tej pary w kazdej cigzy.

czesciej, zaproponowane

zostanie Ci badanie na

anemie sierpowata. W przypadku obszaréw, w ktérych choroby
hemoglobinowe wystepuja rzadko, specjalny kwestionariusz



pomaga poznac¢ pochodzenie rodziny matki i ojca. Jesli
kwestionariusz wykaze, ze jedno z rodzicow moze by¢
nosicielem anemii sierpowatej, kobiecie zostanie

Ojcowie — jesli

zaproponowane badanie przesiewowe. matka jest
Mozesz poprosi¢ o wykonanie badania nawet wtedy, nOS_'C'e!kQ'
gdy pochodzenie Twojej rodziny nie wskazuje na to, ze | WLEARIS [SE1E
dziecko mogtoby by¢ zagrozone chorobg aby rowniez
hemoglobinowa. poddac sie

Czy to badanie przesiewowe moze zaszkodzic badaniu
mi lub dziecku?

To badanie przesiewowe nie moze zaszkodzi¢ ani Tobie

ani dziecku, ale wazne jest, aby doktadnie rozwazy¢ decyzje o
wykonaniu tego badania. To badanie przesiewowe moze
dostarczy¢ informadji, ktére sprawia, ze bedziesz musiata podjac
kolejne wazne decyzje. Na przyktad, mogg zosta¢ Ci zaoferowane
dalsze badania, z ktérymi wigze sie ryzyko poronienia.

Czy musze sie poddac temu badaniu?

Nie musisz poddawac sie temu badaniu przesiewowemu.
Niektore osoby chcg wiedzie¢, czy ich dziecko cierpi na anemie
sierpowata lub talasemie, a inne nie.

Co sie stanie, jezeli nie zdecyduje sie na to badanie?
Jesli zdecydujesz, ze nie chcesz poddawac sie temu badaniu
przesiewowemu w czasie Cigzy, dziecko moze zostac¢ zbadane
pod katem anemii sierpowatej w pigtym dniu zycia poprzez
pobranie kropli krwi noworodkowe;j.
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Anemia sierpowata
| talasemia

Mozliwe wyniki
Badanie powie Tobie, czy jeste$ nosicielkg oraz czy sama cierpisz
na te chorobe.

Czy konieczne bedg dalsze badania?

Jesli jestes nosicielkg choroby hemoglobinowej, badanie krwi
zostanie zaproponowane ojcu dziecka. Jesli ojciec dziecka
rowniez okaze sie nosicielem, zostanie Tobie zaproponowane
badanie diagnostyczne w celu sprawdzenia, czy choroba ta
dotyczy réwniez dziecka.

Jesli ojciec dziecka jest niedostepny, a Ty jeste$ nosicielka,
zostanie Tobie zaproponowane badanie diagnostyczne.

Okofo 1 na 100 (1%) badan diagnostycznych skutkuje poronieniem.
Decyzja 0 poddaniu sie dalszemu badaniu nalezy do Ciebie.

Dostepne sg dwa rodzaje badan diagnostycznych.

Biopsje kosmowki (ang. chorionic villus sampling, CVS)
zazwyczaj przeprowadza sie od 11. do 14. tygodnia cigzy. W
brzuch matki zwykle whbija sie cienkg igte, za pomoca ktorej
pobiera sie niewielkg probke tkanki z tozyska. Komaorki tej tkanki
mozna zbadac pod katem anemii sierpowatej lub talasemii.

Amniopunkcje zazwyczaj przeprowadza sie po 15. tygodniu
cigzy. W brzuch matki, do macicy, wbija sie cienka igte, za pomoca
ktorej pobiera sie niewielka probke wod ptodowych. Ptyn ten
zawiera niektore z komorek dziecka, ktére mozna zbadac pod
katem anemii sierpowatej lub talasemii.



Jesli okaze sie, ze dziecko cierpi na anemie
sierpowatg lub talasemie, zostanie Ci
zaproponowana wizyta u pracownika stuzby
zdrowia. Uzyskasz informacje o schorzeniu
odziedziczonym przez dziecko oraz bedziesz mogta
omowic swoje opcje. Niektore schorzenia sg
powazniejsze niz inne. Niektére kobiety decyduja
sie kontynuowac cigze, podczas gdy inne decyduja
sie na jej przerwanie.

Jesli staniesz przed takim wyborem, otrzymasz
odpowiednie wsparcie, ktére pomoze Ci podjac
decyzje.

Jesli badanie wykaze, ze jestes$ nosicielka, istnieje
ryzyko, ze inni cztonkowie Twojej rodziny rowniez
sg nosicielami. By¢ moze bedziesz chciata zachecic
ich do zbadania sie, szczegolnie, jesli beda
planowac cigze.

Wyniki
Osoba przeprowadzajaca badanie poinformuje Cie

o tym, kiedy i w jaki sposéb wyniki zostang Ci
przekazane.




Zespot Downa,
Edwardsa i Patau

Co wykrywa to badanie przesiewowe?

Prawdopodobieristwo wystepowania u dziecka zespotu Downa
(zwanego rowniez trisomig 21 lub T21), zespotu Edwardsa
(trisomia 18 / T18) lub zespotu Patau (trisomia 13 /T13).

Jesli oczekujesz blizniat, te badania przesiewowe rowniez
zostang Tobie zaproponowane.

Informacje dotyczace tych schorzen

Wewnatrz komorek naszego ciata znajduja sie malerikie struktury
zwane chromosomami. Chromosomy przenosza geny, ktére
determinuijg to, jak sie rozwijamy. W kazdej komorce znajdujg sie
23 pary genow. Problem pojawia sie podczas produkgji
plemnikoéw i jajeczek, co moze prowadzi¢ do pojawienia sie u
dziecka dodatkowego chromosomu.

Zespot Downa (T21)
W przypadku zespotu Downa w kazdej komorce znajduje sie
dodatkowa kopia chromosomu 21.

Dziecko z zespotem Downa bedzie miato trudnosci w uczeniu sie.
To oznacza, ze bedzie mu trudniej niz innym osobom zrozumiec

i uczy¢ sie nowych rzeczy. Dziecko moze mie¢ problemy

z komunikacja oraz trudnosci w wykonywaniu codziennych
czynnosci. Niemozliwym jest przewidzie¢ stopien uposledzenia



dziecka z zespotem Downa. Moze
wahac sie od lekkiego do ciezkiego.

Kazdy moze

Wiekszos¢ dzieci z zespotem Downa miec dziecko
uczeszcza do povv§zechn.y.ch szkot 7 zespo’rem
podstawowych. Wiele dzisiaj .
wiadomo o tym, jak rozwijac Downa, nie
potendjat dzieci z zespotem Downa.  [RSISINY@ARICRVYING
Osoby z zespotem Downa mogga starszych mam.
prowadzi¢ dobrej jakosci zycie. Przy
wsparciu rodziny i innych osob wiele
z nich jest w stanie zdoby¢ prace

i prowadzi¢ dos¢ niezalezne zycie.

Osoby z zespotem Downa czesciej maja pewne
problemy zdrowotne, np. zwigzane z sercem,
uktadem pokarmowym, stuchem i wzrokiem.
Niektore problemy mogg by¢ powazne, ale wiele
z nich mozna leczy¢. Przy zapewnieniu dobrej
opieki zdrowotnej osoba z zespotem Downa moze
przezy¢ okoto 60 lat.

Osoby z zespotem Downa maja oczy w ksztatcie
migdatow oraz charakterystyczne twarze, ale nie
wszystkie wygladajg tak samo. Tak jak wszystkie
dzieci, osoby te dziedzicza cechy po swoich
rodzicach.




Zespot Downa,
Edwardsa i Patau

Zespot Edwardsa (T18) i zespot Patau (T13)

W przypadku zespotu Edwardsa w kazdej komorce znajduje sie
dodatkowa kopia chromosomu 18. Natomiast w przypadku
zespotu Patau w kazdej komorce znajduje sie dodatkowa kopia
chromosomu 13.

Niestety wiekszos¢ dzieci z zespotem Edwardsa lub Patau umiera
przed narodzinami, podczas porodu lub tuz po porodzie. Niektore
dzieci dozywaja wieku dorostego, ale zdarza sie to rzadko.

Wszystkie dzieci z zespotem Edwardsa i Patau majg wiele
problemdw zdrowotnych, zazwyczaj bardzo powaznych np.
powazne nieprawidtowosci w mozgu.

Dzieci z trisomia 18 mogg miec problemy z sercem,
niezwyczajny ksztatt glowy czy cechy twarzy, problemy ze
wzrostem, moga nie by¢ w stanie stac¢ czy chodzic.

Trisomia 18 dotyka ok. 3 na kazde 10 000 dzieci.

Dzieci z trisomig 13 moga mie¢ problemy z sercem, rozszczep
wargi i podniebienia, problemy ze wzrostem, stabo uksztattowane
oczy i uszy oraz problemy z nerkami. Mogg nie by¢ w stanie stac¢
lub chodzi¢.

Trisomia 13 dotyka ok. 2 na kazde 10 000 dzieci.

Na czym polega to badanie?

Badanie przesiewowe pod katem tych schorzen jest dostepne
miedzy 10.a 14. tygodniem cigzy. Badanie to zwane jest
badaniem tagczonym (ang. ,combined test”).

Jesli zdecydujesz sie na to badanie, zostanie pobrana od Ciebie



probka krwi. Podczas badania USG przeprowadzanego w celu
okreslenia wieku cigzy (ang. ,dating scan”) zostanie
zmierzona ilo$¢ ptynu znajdujacego sie _
w fatdzie karkowym dziecka (przeziernos¢ fatdu DeCyZJa O
karkowego). Informacje uzyskane na podstawie tych Wykonaniu
dwoch badan stuzg do obliczenia ryzyka wystepowania badania

u dziecka trisomii 21, 18 lub 13.

przesiewowego
Jesli Twoja cigza jest zbyt zaawansowana do naIeZy do

przeprowadzenia badania fgczonego pod katem trisomii Frakie
21, zostanie Ci zaoferowane badanie krwi miedzy 14. a
20. tygodniem cigzy. To badanie nie jest tak doktadne
jak badanie fgczone.

Jesli Twoja cigza jest zbyt zaawansowana do przeprowadzenia
badania taczonego pod katem trisomii 18 i trisomii 13, zostanie
Tobie zaproponowane USG w potowie cigzy w celu wykrycia wad
fizycznych ptodu.

Czy to badanie przesiewowe moze zaszkodzi¢ mi
lub dziecku?

To badanie przesiewowe nie moze zaszkodzi¢ ani Tobie ani
dziecku, ale wazne jest, aby dokfadnie rozwazy¢ decyzje o
wykonaniu tego badania. To badanie nie moze definitywnie
stwierdzi¢ lub wykluczy¢ tego, czy dziecko ma zespdt Downa,
Edwardsa lub Patau. To badanie przesiewowe moze dostarczyc
informacji, ktére sprawia, ze bedziesz musiata podja¢ kolejne
wazne decyzje. Na przyktad, mogga zostac Ci zaoferowane badania
diagnostyczne, z ktérymi wigze sie ryzyko poronienia.

Czy musze sie poddac temu badaniu?
Nie musisz poddawac sie temu badaniu przesiewowemul.
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Zespot Downa,
Edwardsa i Patau

Niektore osoby chcg wiedzie¢, czy ich dziecko ma zespdt Downa,
Edwardsa lub Patau, a inne nie.

Mozesz zdecydowac sie na przeprowadzenie badania
przesiewowego pod katem:

e wszystkich schorzen (T21 oraz T18 /T13)
e TylkoT21

e TylkoT18/T13

e 7adnego ze schorzen

Co sie stanie, jezeli nie zdecyduje sie na to badanie?
Jesli nie zdecydujesz sie na wykonanie badania przesiewowego
pod katem zespotu Downa, Edwardsa i Patau, mozesz nadal
zdecydowac sie na inne badania.

Jesli nie zdecydujesz sie wykonanie badania przesiewowego pod
katem tych schorzen, wazne jest, abys zrozumiata, ze podczas
badania USG przeprowadzanego w cigzy mogga zostac wykryte
wady fizyczne. Moga one miec zwigzek z trisomia 21, 18 lub 13,
ale mozliwe jest réwniez, ze podczas badania USG zostang
wykryte inne problemy. Osoba przeprowadzajaca badanie USG
zawsze poinformuje Cie o ewentualnym wykryciu wszelkich wad.

Mozliwe wyniki
Otrzymasz dwa wyniki ryzyka: jeden dotyczacy trisomii 21 i drugi
dotyczacy trisomii 181 13.

Jesli badanie przesiewowe wykaze, iz prawdopodobienstwo
urodzenia dziecka z zespotem Downa, Edwardsa lub Patau jest



mniejsze niz 1 na 150, jest to wynik ,niskiego ryzyka”.
Taki wynik uzyskuje sie w ponad 95 na 100 (95%)
przypadkow.

Wynik niskiego ryzyka nie oznacza, ze ryzyko
urodzenia dziecka z trisomig 21 lub trisomia 18 czy
13 nie istnieje.

Jesli badanie przesiewowe wykaze, iz
prawdopodobierstwo urodzenia dziecka z
zespotem Downa, Edwardsa lub Patau jest wieksze
niz1na 150, czyliod 1 na2do 1 na 150, jest to
wynik ,wysokiego ryzyka”. Taki wynik uzyskuje sie
w mniej niz 1 na 20 (5%) przypadkow.

Wynik wysokiego ryzyka nie oznacza, ze dziecko ma
trisomie 21 lub trisomie 18/ 13.

Czy konieczne bedga dalsze badania?

W przypadku wyniku niskiego ryzyka nie zostang
zaproponowane zadne dalsze badania.

W przypadku wyniku wysokiego ryzyka zostanie
zaproponowane badanie diagnostyczne w celu
stwierdzenia, czy dziecko ma zespot Downa,
Edwardsa lub Patau, czy nie.

Badania diagnostyczne pod katem zespotu Downa
analizuja réwniez chromosomy 18 i 13, dlatego
dowiesz sie réwniez, czy dziecko ma zespot
Edwardsa lub Patau, czy nie. Podobnie, badania
diagnostyczne pod katem zespotu Edwardsa i Patau




Zespot Downa,
Edwardsa i Patau

analizujg réwniez chromosom 21 odpowiedzialny za zespot
Downa.

Okoto 1 na 100 (1%) badan diagnostycznych
skutkuje poronieniem. Decyzja o poddaniu sie
dalszemu badaniu nalezy do Ciebie.

Badania
przesiewowe
nie dostarczaja

Dostepne s3g dwa rodzaje badan
diagnostycznych.

definitywnych
Biopsje kosmoéwki (ang. chorionic villus odpowiedzi. To
sampling, CVS) zazwyczaj przeprowadza sie .
od 11.do 14. tygodnia cigzy. W brzuch matki dlatggo mo%e
zwykle whija sie cienkg igle, za pomoca ktorej Tobie zostac
pobiera sie niewielkg probke tkanki z tozyska. Zaproponowane
Komarki tkanki sg nastepnie badane pod katem badanie
trisomii 21 oraz trisomii 181 13. diagnostyczne

Amniopunkcje zazwyczaj przeprowadza sie po
15. tygodniu cigzy. W brzuch matki, do macicy,
whbija sie cienka igte, za pomoca ktdrej pobiera sie niewielka
probke wod ptodowych. Plyn ten, zawierajacy komorki dziecka,
jest badany pod katem trisomii 21 oraz trisomii 181 13.



Niewielka liczba kobiet, ktére zdecyduja sie na przeprowadzenie
badania diagnostycznego, dowie sie, ze ich dziecko ma zespot

Downa, Edwardsa lub Patau. Nastepnie do wyboru sg dwie opcje.

Niektore kobiety decydujg sie kontynuowac cigze i przygotowac
na przyjscie na swiat dziecka ze schorzeniem, podczas gdy inne
decyduja sie na przerwanie cigzy.

Jesli staniesz przed takim wyborem, otrzymasz odpowiednie
wsparcie, ktore pomoze Ci podjac decyzje.

Wyniki

Jesli wynik Twojego badania przesiewowego wykaze niskie
ryzyko, powinnas sie o tym dowiedzie¢ w ciggu dwoch tygodni
od wykonania badania.

Jesli wynik Twojego badania przesiewowego wykaze wysokie
ryzyko, powinnas sie o tym dowiedzie¢ w ciggu trzech dni
roboczych od uzyskania wyniku badania krwi. Zostaniesz
zaproszona na wizyte w celu omowienia wynikéw badania oraz
przedstawienia dalszych opdji.
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Wady fizyczne
(USG wykonywane
W potowie cigzy)

fetalanomaly.screening.nhs.uk

Dlaczego wykonuije sie to badanie USG?

Celem tego badania jest wykrycie wad fizycznych u dziecka.
Podczas tego badania USG wyszukiwane s3 tylko okreslone

problemy i niemozliwe jest wykrycie wszystkich mozliwych

zaburzen.

Schorzenia, ktorych wykrycie jest celem badania

Celem tego USG jest szczegdtowe zbadanie kosci, serca, mézgu,
rdzenia kregowego, twarzy, nerek i brzucha dziecka.

W wiekszosci przypadkéw okaze sie, ze dziecko
rozwija sie prawidtowo, lecz niekiedy zostanie
wykryty lub bedzie podejrzewany problem.

Podczas tego

Niektore wady sg bardziej oczywiste niz inne. badania USG
Przyktadowo, niektére dzieci majg rozszczep WYSZu kiwane sg
kregostupa, co ma wptyw na rdzen kregowy. tylko okreslone
Rozszczelp kreg,os-’rupa mozna zazwycza) wady fizyczne
zobaczy¢ wyraznie podczas badania USG. - o

To badanie wykrywa ok. 9 na 10 (90%) ' memOZ“We
przypadkéw. Niektére wady, np. wady serca, jest wykrycie
jest trudniej zobaczy¢. Podczas badania USG wszystkich

wykrywana jest okoto potowa (50%) moZIiv\/ych

przypadkéw wad serca. e




Wykrycie niektérych wad podczas badania USG
bedzie oznaczac, ze dziecko bedzie potrzebowac -
leczenia lub operacji po urodzeniu np. w przypadku V
rozszczepu wargi. W niewielu przypadkach podczas
tego badania wykryte zostang powazne problemy
np. moze okazac sie, ze mdzg, nerki, organy
wewnetrzne lub kosci dziecka nie rozwinety sie
prawidtowo. W niektorych bardzo powaznych
przypadkach leczenie nie bedzie mozliwe, a
dziecko umrze wkrétce po urodzeniu lub moze
umrzec¢ podczas trwania Cigzy.

Wiecej szczegdtowych informacji o gtéwnych
schorzeniach wykrywanych podczas badania USG
przeprowadzanego w potowie cigzy mozna znalez¢
na stronie internetowej: www.fetalanomaly.
screening.nhs.uk/fetal-anomalies.

Z czym wigze sie to badanie przesiewowe?
To badanie USG zazwyczaj jest przeprowadzane
miedzy 18. tygodniem a 20. tygodniem i 6.

dniem ciazy.

Wiekszos¢ badan USG jest przeprowadzanych przez
wyszkolony personel — technikéw ultrasonografii.
Aby osoba przeprowadzajgca badanie mogta
uzyskac wyrazny obraz dziecka, badanie USG jest
przeprowadzane w przyciemnionym
pomieszczeniu. Zostaniesz poproszona o potozenie
sie na kozetce, a nastepnie o odstoniecie brzucha
od bioder do klatki piersiowe;j.




Wady fizyczne
(USG wykonywane
W potowie cigzy)

Odziez zostanie zabezpieczona recznikami papierowymi w celu
jej ochrony przed zelem, ktéry zostanie rozprowadzony na
brzuchu. Nastepnie osoba przeprowadzajaca badanie bedzie
przesuwac po skorze sonde w celu obejrzenia dziecka.

Zel zapewnia ptynne przesuwanie sondy po skorze. Badanie USG
jest bezbolesne, ale moze sie zdarzy¢, ze
przeprowadzajaca je osoba bedzie musiata

mocniej przycisna¢ sonde w celu uzyskania W przypadku
lepszego obrazu dziecka. podejrzewania
Moze to by¢ nieprzyjemne. Na ekranie urzadzenia problemu

USG pojawi sie czarno-biaty obraz dziecka. Podczas Moggq zostac

badania osoba je przeprowadzajgca musi ustawic Ci zaoferowane
ekran tak, aby dobrze widzie¢ dziecko. Ekran bedzie
zwrécony w kierunku technika przeprowadzajacego
badanie lub ustawiony pod katem.

dalsze badania

Badanie trwa zazwyczaj okoto 30 minut. Czasami

trudno jest uzyskac wyrazny obraz dziecka np. z powodu pozycji,
w jakiej utozyto sie dziecko, jezeli duzo sie ono rusza lub w
przypadku nadwagi u kobiety. Jednak nie nalezy sie tym martwic.
Niekiedy na badanie trzeba przyjs¢ z petnym pecherzem.
Zostaniesz o tym poinformowana z wyprzedzeniem. W przypadku
pytan mozesz skontaktowac sie ze swoim lekarzem lub potozna.



Badanie USG wykonywane w potowie cigzy moze
niekiedy wykry¢ wady u dziecka. Mozesz chcie¢
przyby¢ na to badanie z osobg towarzyszaca.

W wiekszosci szpitali nie jest dozwolona obecnos¢
dzieci podczas badania ultrasonograficznego,
gdyz zazwyczaj opieka nad dzie¢mi nie jest
dostepna. Nalezy dowiedziec sie o to w szpitalu
przed badaniem.

Czy to badanie USG moze zaszkodzi¢ mi

lub dziecku?

Badanie ultrasonograficzne nie wigze sie

z zadnymi znanymi zagrozeniami dla dziecka lub
matki, ale wazne jest, aby doktadnie rozwazy¢
decyzje o jego wykonaniu. To badanie USG moze
dostarczy¢ informadji, ktére sprawig, ze bedziesz
musiata podjac kolejne wazne decyzje.

Na przykfad, mogga zosta¢ Ci zaoferowane dalsze
badania, z ktérymi wigze sie ryzyko poronienia.

Czy musze poddac sie temu badaniu USG?
Nie musisz poddawac sie temu badaniu USG.
Niektore osoby chcg wiedzie¢, czy ich dziecko ma
pewne wady, a inne nie.

ﬁﬁr ,
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Wady fizyczne
(USG wykonywane
W potowie cigzy)

Co sie stanie, jezeli nie zdecyduje sie na to badanie USG?
Jezeli nie zdecydujesz sie na to badanie USG, Twoja opieka
prenatalna bedzie kontynuowana normalnie.

Mozliwe wyniki
W wyniku wiekszosci badan USG okazuje sie, ze dziecko rozwija
sie prawidtowo i nie sg wykrywane zadne problemy.

W przypadku wykrycia lub podejrzewania problemu technik
ultrasonografii moze poprosi¢ innego cztonka personelu
o drugg opinie.

Badania USG nie wykrywajg wszystkich problemdw. Zawsze
istnieje ryzyko, ze dziecko moze sie urodzi¢ z problemem




zdrowotnym, ktéry nie mogt zostac wykryty
podczas badania ultrasonograficznego.

Czy konieczne bedga dalsze badania?

Moze zostac Ci zaoferowane kolejne badanie w celu
jednoznacznego potwierdzenia istnienia problemu.

W przypadku zaproponowania dalszych badan
otrzymasz wiecej informacji, tak aby utatwic Ci
podjecie decyzji o ich wykonaniu. Bedziesz mogta
omowic te kwestie ze swojg potozna lub lekarzem.
W razie koniecznosci zostaniesz skierowana do
lekarza specjalisty, by¢ moze w innym szpitalu.

Wyniki

Technik ultrasonografii bedzie w stanie
poinformowac Cie o wynikach badania USG
podczas jego trwania.




Problemy ze wzrokiem

u kobiet cierpigcych

na cukrzyce

diabeticeye.screening.nhs.uk

Co wykrywa to badanie?

Celem tego badania jest wykrycie objawow retinopatii cukrzycowej
i innych problemow ze wzrokiem spowodowanych cukrzycg oraz
monitorowanie stanu 0Czu u ciezarnej z cukrzyca typu 1 lub 2.
Kobiety, ktore nie cierpiaty na cukrzyce przed zajsciem w ciagze, nie

beda potrzebowaty tego badania przesiewowego.

Informacje o tym schorzeniu

Retinopatia cukrzycowa pojawia sie, gdy cukrzyca
wptywa na mate naczynia krwionosne znajdujace
sie w siatkéwce, na dnie oka.

Badanie przesiewowe wzroku jest oferowane
wszystkim osobom cierpigcym na cukrzyce, ale
jego wykonanie jest bardzo wazne u kobiet
ciezarnych z uwagi na wieksze ryzyko wystapienia
powaznych problemow ze wzrokiem.

Z czym wigze sie to badanie?

To badanie przesiewowe zostanie Ci zaoferowane
podczas pierwszej wizyty prenatalnej w klinice lub
tuz po niej oraz po 28. tygodniu cigzy. Jezeli
podczas pierwszego badania przesiewowego

Badanie
przesiewowe
zostanie Ci
zaoferowane,
tylko jesli

cierpiatas

na cukrzyce
jeszcze przed
zajsciem

w Cigze

zostanie wykryte wczesne stadium retinopatii, zostanie Ci
zaoferowane kolejne badanie miedzy 16. a 20. tygodniem cigzy.
W przypadku wykrycia retinopatii w zaawansowanym stadium



podczas jakiegokolwiek badania przesiewowego,
zostaniesz skierowana do okulisty.

Badanie przesiewowe pod katem retinopatii
przeprowadzane w Cigzy jest tym samym
rutynowym badaniem wzroku wykonywanym
u 0sob cierpigcych na cukrzyce.

Personel przeprowadzajacy to badanie przesiewowe
zapisze Twoje dane oraz poziom wzroku. Oczy
zostang zakroplone w celu poszerzenia Zrenic, tak
aby siatkowka byta lepiej widoczna, a nastepnie
zostana wykonane zdjecia cyfrowe
siatkdwki w obu oczach. : :
o Retinopatia
Jesli zdjeqa nie bedfq . cukrzycowa
wystarczajaco wyrazne, zostaniesz :
skierowana do okulisty w celu Jest ule,cquna,
wykonania innego badania. szczegolnie
w przypadku jej
zdiagnozowania
we wczesnym

stadium

N

Czy to badanie przesiewowe
moze zaszkodzi¢ mi lub
dziecku?

Wykonanie zdjecia jest bezbolesne,
a aparat fotograficzny nie dotyka
bezposrednio oczu. Krople do oczu moga szczypac
przez kilka sekund i spowodowac niewyrazne
widzenie przez 2-6 godzin po badaniu. Zabierz ze
sobg wszystkie uzywane na co dzien okulary.
Zabierz ze sobga okulary przeciwstoneczne, ktére
przydadza sie w drodze powrotnej do domu, gdyz
po wykonaniu badania przesiewowego moze
wystapi¢ nadmierna wrazliwos¢ na $wiatto.



Problemy ze wzrokiem
u kobiet cierpigcych
na cukrzyce

Nalezy skorzystac z transportu publicznego lub poprosi¢ kogo$ o
odwiezienie do domu. Po tym badaniu przesiewowym nie
nalezy prowadzi¢ samochodu, poniewaz krople do oczu
moga uniemozliwi¢ wyrazne widzenie.

Niezwykle rzadko podanie kropli moze spowodowac nagty,
gwattowny wzrost cisnienia w gatce ocznej. Objawy wzrostu
cisnienia obejmuja:

¢ bol lub powazny dyskomfort odczuwany w oku

® zaczerwienienie biatkowki oka

® utrzymujace sie, niewyrazne widzenie.

Jesli po badaniu przesiewowym bedziesz odczuwac ktorykolwiek
z wymieniowych objawodw, zgtos sie do osrodka wykonujgcego
badanie lub na ostry dyzur (A&E).

Czy musze poddac sie temu badaniu?
To badanie jest stanowczo zalecane u kobiet, u ktérych
zdiagnozowano cukrzyce jeszcze przed zajsciem w cigze.

Badanie przesiewowe wzroku oferowane jest w ramach leczenia
cukrzycy. Retinopatia cukrzycowa jest uleczalna, szczegdlnie w
przypadku zdiagnozowania we wczesnym stadium.

Co sie stanie, jezeli nie zdecyduje sie na to badanie?
Osoby cierpigce na cukrzyce mogga zdecydowac sie nie przychodzi¢
na wizyty zwigzane z badaniami przesiewowymi wzroku.



Jesli nie zdecydujesz sie na to badanie, powinnas poinformowac
o tym lekarza opiekujacego sie Tobg w ramach leczenia Twojej
cukrzycy podczas cigzy.

Mozliwe wyniki

Wyniki otrzymywane w wyniku badania przesiewowego:

¢ brak retinopatii

e wczesne oznaki retinopatii

¢ bardziej zaawansowana retinopatia wymagajaca skierowania
do specjalisty.

Jesli badanie przesiewowe wykaze wczesne oznaki retinopatii,

opiekujacy sie Tobg pracownik stuzby zdrowia udzieli Ci rad

dotyczacych leczenia Twojej cukrzycy podczas cigzy. Zostaniesz

rowniez zaproszona na dodatkowe badania przesiewowe

podczas cigzy. Jesli palisz tyton, poszukaj pomocy w rzuceniu
natogu lub przynajmniej ogranicz palenie tytoniu.

Jesli wynik badania wykaze, ze musisz zostac skierowana do
specjalisty, zostanie zaaranzowana wizyta u okulisty.

Wyniki

W ciggu szesciu tygodni po badaniu przesiewowym Ty i Twoj
lekarz rodzinny otrzymacie list.
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Badania przesiewowe noworodka

Serce, oczy, biodra
| jadra (badanie
fizykalne)

newbornphysical.screening.nhs.uk

Co wykrywa to badanie przesiewowe?

W ciggu 72 godzin od urodzenia dziecka zostanie Ci zaoferowane
badanie fizykalne dziecka. Badanie to obejmuje cztery okreslone
badania przesiewowe, ktérych celem jest wykrycie, czy dziecko
ma problem z oczami, sercem, biodrami lub, w przypadku
chtopcow, jgdrami, tak aby mozna byto jak najwczesniej wdrozyc
odpowiednie leczenie.

Badania przesiewowe sg przeprowadzane ponownie miedzy 6. a
8. tygodniem zycia dziecka, gdyz niektére ze schorzen zaczynaja
sie rozwijac¢ lub stajg sie oczywiste dopiero w tym czasie.

Informacje dotyczace tych schorzen

Celem kazdej z czesci badania fizykalnego jest Badanie

wykrycie innych schorzen. przesiewowe
jest czescia

Oczy - podczas tego badania sprawdzany jest :
wyglad i ruch gatek ocznych. Bada sie, czy dziecko badania
cierpi na katarakte lub ma inne problemy. Okoto 2-3 ﬁzykalnego
noworodkdw na 10 000 rodzi sie z katarakta. Badanie dziecka

nie jest w stanie stwierdzi¢, jak dobrze dziecko widzi.
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Serce - przeprowadzane jest ogdlne badanie
serca dziecka i niekiedy wykrywane sg szmery.
Szmer to hatas powodowany przez krew
przeptywajaca przez serce. W niemal wszystkich
przypadkach wykrycia szmeru serce dziata
prawidfowo. Szmery wystepuja powszechnie u
noworodkéw i nie zawsze oznaczaja one, ze
istnieje problem. Niemniej jednak ok. 1 na

200 noworodkéw ma problem z sercem, ktéry
wymaga leczenia.

Biodra — dzieci moga urodzic¢ sie z nieprawidtowo
uformowanymi stawami biodrowymi. W przypadku
braku leczenia moze to prowadzi¢ do kulenia

i problemow ze stawami. Okoto 1-2 noworodkow
na 1000 ma problemy z biodrami wymagajace
leczenia.

Jadra - u chfopcow bada sie, czy jadra znajduja
sie we wiasciwym miejscu np. czy zstapity do
moszny. Ten proces moze potrwac kilka miesiecy.
U ok. 1 na 100 chtopcéw jadra nie zstepuja do
moszny i wymaga to leczenia w celu ograniczenia
ryzyka wystapienia problemow w pdzniejszym
zyciu np. obnizonej ptodnosci.

Z czym wigze sie to badanie?

Pracownik stuzby zdrowia przeprowadzi badanie
fizykalne dziecka i zada pytania dotyczace karmienia
dziecka, jego uwagi i reakcji na otoczenie oraz




Serce, oczy, biodra
i jgdra (badanie
fizykalne)

0golnego samopoczucia. Dziecko nalezy rozebrac na czes¢ badania.
Podczas badania pracownik stuzby zdrowia:

® przyjrzy sie oczom dziecka, temu, jak wygladaja i jak sie poruszajg

e postucha serca dziecka za pomoca stetoskopu w celu wykrycia
dzwiekow wydawanych przez serce

¢ zbada biodra dziecka, aby upewnic sie, ze stawy znajdujg sie
w odpowiednim miejscu

¢ zbada jadra u chtopcéw, aby sprawdzi¢, czy
znajdujg sie we wiasciwym miejscul. Badanie

Te badania przesiewowe sg wykonywane przesiewowe
W Ciggu 72 godzin od urodzenia dziecka oraz jest oferowane
ponownie, miedzy 6. a 8. tygodniem zycia
dziecka.

W Ciggu 72 godzin
od urodzenia

Czy to badanie moze zaszkodzi¢ dziecku? | e4l=e o)
Z tym badaniem nie wigze sie zadne ryzyko. ponownie, miedzy
6. a 8. tygodniem

Czy to badanie musi zostac 2ycia dziecka.

przeprowadzone u mojego dziecka?
Celem tego badania jest wczesne wykrycie
wszelkich problemoéw, tak aby mozna byto jak
najszybciej wdrozy¢ leczenie. Dlatego ogdlne badanie fizykalne
obejmujgce to badanie przesiewowe jest zalecane u dziecka.




Co sie stanie, jezeli nie zdecyduje sie na to

badanie? Wczesne wykrycie
Mozesz zdecydowac o przeprowadzeniu u dziecka bl .

. : problemow
badan pod katem wszystkich lub wybranych b
schorzen. Wszelkie watpliwosci nalezy oméwic oznac;a _Szy A
z potozna oraz pracownikiem stuzby zdrowia leczenie i lepsza
proponujgcym wykonanie badania. prognoze

zdrowotng

Mozliwe wyniki

Zazwyczaj nie wykrywa sie zadnych problemdw.
W przypadku wykrycia problemu dziecko zostanie
skierowane do dalszej oceny i na dalsze badania, o ile to bedzie
konieczne.

Wyniki

Przeprowadzajacy badanie pracownik stuzby zdrowia
poinformuje Cie o wynikach badania natychmiast. W przypadku
koniecznosci skierowania dziecka do dalszej oceny zostanie to
rowniez omowione z Tobg podczas przeprowadzania badania.

Wyniki badania zostang zanotowane w dokumentacji dziecka
oraz w osobistej ksigzeczce zdrowia dziecka (,czerwonej ksigzce”).
Dokument ten nalezy przechowywac w bezpiecznym miejscu i
zawsze zabierac go na wizyty lekarskie.
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Utrata stuchu

hearing.screening.nhs.uk

Co wykrywa to badanie przesiewowe?

Utrate stuchu u dziecka, w celu zapewnienia jak najszybszego
wsparcia i porady.

Informacje o tym schorzeniu

1-2 dzieci na 1000 rodzi sie z permanentng utratg stuchu

w jednym lub obu uszach. Wiekszos¢ tych dzieci przychodzi na
swiat w rodzinach bez historii medycznej utraty stuchu.

Trwata utrata stuchu mozna znaczaco wptynac¢ na rozwoj dziecka.
Szybka diagnoza moze zapewnic tym dzieciom lepszg szanse na
rozwéj mowy i umiejetnosci jezykowych. Pomoze dzieciom

W nawigzaniu relacji z rodzing i opiekunami we wczesnym wieku.

Na czym polega to badanie?

W wielu szpitalach zostanie Ci zaoferowane Wiekszo$¢
badanie stuchu dla dziecka przed wypisaniem

: : : dzieci
ze szpitala lub zostaniesz zaproszona na wizyte
w przychodni. Na niektérych obszarach badanie z utratg stuchu
to zostanie przeprowadzone przez pielegniarke przychodzi
srodowiskowg w ciggu kilku pierwszych tygodni. na éwiat

To badanie mozna przeprowadzi¢ do 3. miesigca
zycia dziecka.

W rodzinach

bez historii
medycznej
tego schorzenia

Badanie zwane automatyczna otoemisjg
akustyczna (AOAE) trwa kilka minut. Mata, miekka
stuchawka douszna jest umieszczana w uchu
zewnetrznym dziecka, a nastepnie odtwarzane sg




miekkie dzwieki przypominajace ,klikniecia”. Czes¢
wewnetrzna ucha (zwana slimakiem) reaguje na
dzwiek, co jest wykrywane przez sprzet badawczy.

Uzyskanie jasnych wynikéw podczas pierwszego
badania nie zawsze jest mozliwe. Nie oznacza to,
ze dziecko rzeczywiscie cierpi na utrate stuchu.
Co to moze oznaczac:

¢ dziecko byto niespokojne podczas
wykonywania badania

¢  tle stuchac byto szumy

¢ w uchu dziecka znajduje sie ptyn lub jest ono
tymczasowo zatkane. Zdarza sie to czesto i mija
Z czasem

e dziecko cierpi na utrate stuchu

W takim przypadku dziecku zostanie zaoferowane
kolejne badanie. Moze by¢ ono takie samo jak
pierwsze badanie lub moze byc¢ to inny typ
badania — rejestracja stuchowych potencjatow
wywotanych pnia mézgu (AABR). Badanie to
polega na umieszczeniu trzech matych czujnikow
na gtowie i szyi dziecka. Na uszach dziecka
umieszczane sg miekkie stuchawki, a nastepnie
odtwarzane sg miekkie ,klikniecia”. To badanie
trwa 5-15 minut.

Badanie stuchu
jest proste

i wiekszos¢ dzieci
spi podczas jego
wykonywania




Utrata stuchu

Czy to badanie moze zaszkodzi¢ dziecku?
Z tymi badaniami nie wigze sie zadne ryzyko.

Czy to badanie musi zostac przeprowadzone

u mojego dziecka?

To badanie przesiewowe jest zalecane u dziecka. Wczesne
zdiagnozowanie utraty stuchu jest wazne dla rozwoju dziecka.

Co sie stanie, jezeli nie zdecyduje sie na to badanie?
Jesli nie zdecydujesz sie na przeprowadzenie badania
przesiewowego stuchu u dziecka, otrzymasz liste kontrolng, ktéra
pomoze Ci sprawdzac stuch dziecka w miare jego rozwoju.

W przypadku jakichkolwiek obaw nalezy porozmawiac

z pielegniarka srodowiskowa lub lekarzem rodzinnym.

Mozliwe wyniki
W przypadku uzyskania wyraznej reakcji w obu Badanie stuchu
uszach dziecko prawdopodobnie nie cierpi na jest proste
utrate stuchu. Niemniej jednak noworodkowe
badanie przesiewowe stuchu nie wykrywa -
kazdego rodzaju utraty stuchu i moze sie ona dzieci spi
pojawi¢ pozniej. Wazne jest, aby sprawdzac stuch podczas jego
dziecka w miare jego rozwoju. V\/IQCG.J mformacp Wykonywania
na ten temat mozna znalez¢ w osobiste]
ksigzeczce zdrowia dziecka (,czerwonej ksigzce”).
Jesli masz jakiekolwiek obawy dotyczace stuchu
dziecka, powiedz o tym pielegniarce srodowiskowej lub lekarzowi
rodzinnemu.

i wiekszosc¢




Jesli wyniki badania przesiewowego nie wykaza
wyraznej reakgcji jednego ucha lub obu uszu
dziecka, zostanie zaaranzowana wizyta u lekarza
specjalisty stuchu. U okoto 2-3 na 100 dzieci nie
pojawia sie wyrazna reakcja podczas badan
przesiewowych stuchu. Wystanie dziecka na dalsze
badania niekoniecznie oznacza, ze dziecko cierpi
na utrate stuchu.

Wizyta u lekarza specjalisty stuchu powinna odbyc¢
sie w ciggu czterech tygodni od przeprowadzenia
badania przesiewowego stuchu u dziecka. Bardzo
wazne jest, aby udac sie na wizyte, jezeli dziecko
cierpi na utrate stuchu.

Wyniki
Wyniki otrzymasz natychmiast po
przeprowadzeniu badania stuchu u dziecka.




Badanie z kropli krwi

newbornbloodspot.screening.nhs.uk

Co wykrywa to badanie?

Celem tego badania jest wykrycie u dziecka
ktorejkolwiek z dziewieciu rzadkich lecz

powaznych choréb. Wczesne rozpoczecie Badah'e
leczenia moze poprawic stan zdrowia dziecka przesiewowe
i zapobiec powaznej niepetnosprawnosci lub z kropli krwi jest

nawet Smierci. Jesli Ty, ojciec dziecka lub inny zalecane, gdyz
cztonek rodziny cierpicie na jedna z tych moze uratowac
choréb, bezzwitocznie poinformuj o tym - :
pracownika stuzby zdrowia. Zijicls dziecka

Informacje dotyczace tych schorzen
Anemia sierpowata

Okoto 1 na 2000 dzieci urodzonych w Wielkiej Brytanii cierpi na
anemie sierpowata. To powazne, dziedziczne choroby krwi.
Whptywaja one na hemoglobine — czes¢ krwi, ktéra transportuje
tlen do catego ciata. Dzieci cierpigce na te schorzenia beda
wymagac specjalistycznej opieki podczas catego swojego zycia.

Osoby z anemig sierpowatg moga doswiadczac atakdw ostrego
boélu, zapadac na powazne, zagrazajgce zyciu infekcje i zazwyczaj
maja anemie (w ich organizmach wystepuje problem z
transportem tlenu). Dzieci cierpigce na to schorzenie moge
otrzymac wczesne leczenie, w tym szczepienia i antybiotyki, ktore,
wraz ze wsparciem rodzicéw, pomoga zapobiec powaznym
chorobom i pozwolg dziecku prowadzi¢ zdrowsze zycie.



Mukowiscydoza

Okoto 1 na 2500 dzieci urodzonych w Wielkiej
Brytanii cierpi na mukowiscydoze. Ta dziedziczna
choroba wptywa na trawienie i ptuca. Dzieci
cierpigce na mukowiscydoze nie przybierajg na
wadze i czesto zapadajg na infekcje drog
oddechowych.

Leczenie dzieci chorych na mukowiscydoze mozna
zaczac wezesnie przy pomocy wysokoenergetycznej
diety, lekow i fizjoterapii. Mukowiscydoza moze miec
bardzo ciezki przebieg, jednakze wczesnie wdrozone
leczenie pomaga dzieciom chorym na nig prowadzi¢
dtuzsze i zdrowsze zycie.

Wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy

Okoto 1 na 3000 dzieci urodzonych w Wielkigj
Brytanii cierpi na wrodzong niedoczynnosc
tarczycy. Dzieci z wrodzong niedoczynnoscig
tarczycy nie wytwarzajg wystarczajacej ilosci
hormonu zwanego tyroksyna. Bez tyroksyny dzieci
nie rosng prawidtowo i moga sie u nich rozwing¢
permanentne, powazne problemy fizyczne oraz
trudnosci w uczeniu sie.

U dzieci z wrodzong niedoczynnoscia tarczycy
mozna wczesnie wdrozy¢ leczenie poprzez
podawanie tabletek z tyroksynga, co umozliwiim
prawidfowy rozwaj.

Dziedziczne choroby metaboliczne

Wazne jest, aby poinformowac opiekujgcego sie
Tobga pracownika stuzby zdrowia o wystepowaniu
choroby metabolicznej w rodzinie.




Badanie z kropli krwi

Dzieci sg poddawane badaniu przesiewowemu pod katem szesciu
réznych dziedzicznych chorob metabolicznych. Lista choréb:

e fenyloketonuria (PKU)

¢ niedobor dehydrogenazy acylokoenzymu A
sredniotancuchowych kwasow ttuszczowych (MCADD)

e choroba syropu klonowego (MSUD)

e acydemia izowalerianowa (IVA)

e acyduria glutarowa typu | (GA1)

e homocystynuria (brak odpowiedzi na pirydoksyne) (HCU).

Okoto 1 na 10 000 dzieci urodzonych w Wielkiej Brytanii cierpi na
fenyloketonurie lub niedobér dehydrogenazy acylokoenzymu A
sredniofanicuchowych kwasow ttuszczowych. Pozostate schorzenia
wystepuja rzadziej, u od 1 na 100 000 dzieci do 1 na 150 000 dzieci.

Dzieci cierpigce na te dziedziczne schorzenia nie przetwarzaja
pewnych substancji pokarmowych. Nieleczone, niektore z tych
schorzert mogg spowodowac u dzieci
nagta i powazna chorobe. Objawy :
schorzen sg zréznicowane; niektére moga Informacje

zagrazac zyciu lub prowadzi¢ do umieszczone na
powaznych problemow rozwojowych. bibule z kroplg krwi
Wszystkie z nich mozna leczy¢
odpowiednio skomponowang dieta, ktéra
jestinna w przypadku kazdego schorzenia

dziecka sg wazne —
nalezy upewnic sie,
i moze obejmowac podawanie ze 53 prawid’rowe

dodatkowych lekow.

Na czym polega to badanie?

W pigtym dniu zycia dziecka pracownik stuzby zdrowia uktuje
piete dziecka przy pomocy specjalnego przyrzadu i pobierze kilka



kropli krwi na bibute. Czasami to badanie moze zosta¢ wykonane
pozniej. Uktucie w piete moze by¢ nieprzyjemne i dziecko moze
ptakac¢. Mozna pomaoc dziecku, upewniajac sie, ze jest mu ciepto
i wygodnie, tulac je i karmiac.

Niekiedy p&zniej wymagane jest pobranie drugiej prébki kropli
krwi. W takim przypadku pracownik stuzby zdrowia poinformuje,
dlaczego jest to konieczne. Niekoniecznie oznacza to, ze u
dziecka wystepuje problem.

Czy to badanie moze zaszkodzi¢ dziecku?
Z tym badaniem nie wigze sie zadne znane ryzyko dla dziecka.

Czy to badanie musi zostac przeprowadzone

U mojego dziecka?

Przeprowadzenie badania przesiewowego u dziecka pod katem
tych schorzen jest zalecane, ale nie jest obowigzkowe. Mozesz
zdecydowac sie na osobne przeprowadzenie badania
przesiewowego pod katem anemii sierpowatej, mukowiscydozy
lub wrodzonej niedoczynnosci tarczycy. Natomiast w przypadku
dziedzicznych choréb metabolicznych mozliwe jest wytgcznie
zbadanie pod katem wszystkich szesciu choréb lub zadnej. Jesli
nie chcesz, aby dziecko zostato zbadane pod katem jakiejkolwiek
z tych choréb, omoéw to z potozna.

Co sie stanie, jezeli nie zdecyduje sie na to badanie?

Jesli zmienisz zdanie, dziecko mozna poddac¢ temu badaniu
przesiewowemu do pierwszego roku zycia pod katem wszystkich
choréb opréocz mukowiscydozy (w tym przypadku badanie
nalezy wykonac do 8. tygodnia zycia dziecka). Wszelkie
watpliwosci dotyczace tych badan nalezy omoéwic z
pracownikiem stuzby zdrowia.
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Badanie z kropli krwi

Mozliwe wyniki

W przypadku wiekszosci dzieci wyniki badania sg prawidfowe, co
oznacza, ze wystepowanie jakichkolwiek z tych schorzen jest

u nich mato prawdopodobne. U niewielkiej liczby dzieci stwierdzi
sie wystepowanie jednego ze schorzen. W takim przypadku
dziecko zostanie skierowane na specjalistyczne leczenie.

W przypadku niektérych dzieci konieczne beda dalsze badania.

W wyniku badania przesiewowego pod katem mukowiscydozy
moze okazac sie, ze dziecko moze by¢ nosicielem genetycznym
schorzenia. W takim przypadku moga by¢ konieczne dalsze
badania. Badanie przesiewowe nie wykrywa wszystkich nosicieli.

Niekiedy badania przesiewowe moga wykry¢ wystepowanie
innych schorzen. Jednym z takich schorzen jest ciezka postac
talasemii beta (powazna choroba krwi). Dzieci, u ktérych wykryto
takie schorzenie, musza znajdowac sie pod odpowiednia opieka
i by¢ leczone przez cate zycie.

Badanie przesiewowe pod katem anemii sierpowatej wykrywa
rowniez dzieci, ktore sg genetycznymi nosicielami tej lub innych
choréb zwigzanych z czerwonymi krwinkami. Nosiciele sg zdrowi.
Mimo to w niektorych sytuacjach moga doswiadczac¢ pewnych
problemdw, gdy ich organizm moze nie by¢ w stanie uzyskac
wystarczajacej ilosci tlenu np. podczas narkozy.

Wyniki

Pracownik stuzby zdrowia powinien przekazac wyniki badania
przed ukonczeniem przez dziecko 6-8. tygodnia zycia. Wyniki
badania zostang zanotowane w osobistej ksigzeczce zdrowia
dziecka (,czerwonej ksigzce”). Nalezy jq przechowywac

w bezpiecznym miejscu i przynosic ze sobg na kolejne wizyty.



W przypadku podejrzenia wystepowania jakichkolwiek problemdéw
z dzieckiem rodzice zostang o tym poinformowani wczesniej.

Co dzieje sie z bibutg z kropla krwi dziecka oraz danymi
po przeprowadzeniu badania przesiewowego?

Po przeprowadzeniu badania przesiewowego bibuty z kroplg krwi
53 przechowywane przez co najmniej piec lat i mogg zostac
wykorzystane w nastepujacych celach:

¢ sprawdzenie wyniku lub inne badania zalecone przez lekarza
¢ doskonalenie programu badar przesiewowych

¢ przeprowadzenie badan naukowych w celu ulepszenia zdrowia
dzieci i ich rodzin w Wielkiej Brytanii.

Te badania naukowe nie spowodujg ujawnienia tozsamosci dziecka.
Nikt sie tez nie skontaktuje z jego rodzicami. Wykorzystywanie tych
kropel krwi odbywa sie zgodnie z kodeksem praktyk, ktéry mozna
uzyskac od potoznej lub zapoznac sie z nim na stronie internetowe.

Istnieje niewielkie prawdopodobieristwo, ze badacze moga
chciec¢ zaprosic¢ Ciebie lub Twoje dziecko do wziecia udziatu

w badaniach naukowych zwigzanych z tym programem badan
przesiewowych. Jesli nie chcesz otrzymac takiego zaproszenia do
wziecia udziatu w badaniu, poinformuj o tym potozna.

Nalezy rowniez wiedzie¢, ze identyfikowalne dane dotyczace
dzieci cierpigcych na anemie sierpowatg lub talasemie moga
zosta¢ wykorzystane do oceny i udoskonalenia badania
przesiewowego. Jesli nie chcesz, aby dane Twojego dziecka
pochodzace z badania przesiewowego zostaty wykorzystane

w ten sposob, wyslij wiadomos¢ e-mail na adres:
scts.evaluation@nhs.net lub zadzwon pod numer: 0207 848 6627.
Wiecej informacji: sct.screening.nhs.uk/newborn.
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Uwagi

Tutaj mozna zamiesci¢ wszelkie uwagi dotyczace
rozmow z pracownikami stuzby zdrowia
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