Genétiskais skrinings

Gratniecibas laika sievietei tiek veikti vairaki izmekléjumi — asins, urina analizes,
ultrasonografija (USG), augla sirdstonu pieraksts un citi. Izmekléjumi un analizes, kas attiecas
uz mammu vai gratniecibas norisi, biezi papildus jautajumus neizsauc — tie ir nepiecieSami,
lai laikus konstatétu un novérstu iespéjamas komplikacijas, Jaujot gratniecibai ritét savu
gaitu. Taja pasa laika izmeklejumi, kas tiek veikti

gaidama bérna veselibas stavokla kontrolei, ir

saistiti ar lielaku neizpratni un satraukumu, jo,

konstatetas patologijas gadijuma, terapijas g
iespéjas ir ierobezotas. y v,
\

Viens no Sadiem izmekl€jumiem ir genétiskais -

skrinings. Sis izmekléjums nav obligats, bet ,
Latvija tiek piedavats visam gruatniecém pirmaja - ’
gritniecibas trimestri. Tas nedod konkrétu |

atbildi par gaidama bérnina veselibu. Skrininga mérkis ir atlasit grutniecibas ar paaugstinatu
Dauna sindroma risku, lai vecakiem piedavatu veikt papildus izmeklé$anas metodes. St
materiala mérkis ir iepazistinat ar skrininga meérki, norisi un iespéjamiem rezultatiem, lai
palidzétu gimenei izlemt, vai veikt Sos izmekléjumus un kadas izmekléSanas metodes
izvéleties.

Lemums par to, vai veikt genétisko skriningu, ir japienem Jums, konsultéjoties ar savu
apripes personalu (vecmati, ginekologu u.c.). Tadéel iedrosSinu rapigi izlasit So informativo
materialu un, ja ir kadi neskaidri jautajumi,
drosi parrunajiet tos ar savu aprupes
sniedzéju.

Kas ir Dauna sindroms?

Nav iespéjams dazos vardos aprakstit to, kadi ir
bérni ar Dauna sindromu — vini viens no otra ir
loti atskirigi gan izskata, gan spéju, intereSu un
personibas zina — gluzi tapat, ka jebkurs cilvéks.
Tomeér Siem bérniem ir raksturigi vairak vai
mazak izteikti macisanas traucéjumi, vinu attistiba (gan fiziska, gan gariga) notiek Iénak. Ir
griti prognozeét, cik ST aizture bus izteikta katram konkrétajam bérninam, ka ar1 to, kadi Sie
cilveki bas un kada bus vinu dzives kvalitate pieauguso vecuma. Dazi pieaugusie ar Dauna
sindromu ir spéjigi stradat algotu darbu un dzivot pietiekami neatkarigu dzivi, tomér
lielakajai dalai visu muzu ir nepiecieSams papildus atbalsts un lidzcilvéku palidziba.

Dauna sindroms skar vairakas organu sistémas — bérniem var bt sirdskaite, redzes un
dzirdes funkcijas traucéjumi, Iénaka vairogdziedzera darbiba un citas veselibas problémas.
Tas nenozimé, ka visiem Siem bérniem ir visas problémas, turklat dala simptomu ir veiksmigi
arstéjami. Bérniem ar Dauna sindromu ir nepiecieSama papildus specialistu uzraudziba, lai
iespéjamas problémas laicigi konstatétu.

Dala cilvéku ar Dauna sindromu dzivo lidz 50 gadu vecumam, dazi pat lidz 70 gadiem.




Cik biezi sastopams ir Sis sindroms?

Vecaki, kuri gaida bérninu, parasti nedoma par to, ka vinam varétu but Dauna sindroms.
Dauna sindroms parasti netiek parmantots no vienas paaudzes otra. Gimené nav jabut
cilvekiem ar So sindromu, lai viniem varétu piedzimt DS bérnins. Dazi doma, ka DS bérnini
var piedzimt tikai vecaka gadagajuma sievietém, bet ta nav taisniba. Jebkura gimeneé var
piedzimt bérns ar Dauna sindromu, bet risks, ka tas ta notiks, pieaug lidz ar vecaku gadiem.
Jo vecaka ir sieviete, jo lielaka varbutiba, ka vinas bérnam bus DS. Pieméram, 20 gadus vecai
sievietei risks ir 1 no 1500 (kas ir aptuveni 0,06%), 30 gadigai — 1 no 900 (0,1%), bet 40 gadus
vecai sievietei 1 no 100 (1%).

Kade| veidojas Dauna sindroms?
Visas musu kermena sunas ir siki veidojumi, kurus sauc par hromosomam. Tas satur
informaciju par to, kada krasa ir masu acis, ka strada muskuli, kada mums ir asins grupa,
intelekts un attistiba. Parasti cilvéka Stna ir 23 hromosomu pari — kopa 46 hromosomas.
Tad, kad musu organisma veidojas dzimumsinas — olStinas un spermatozoidi, hromosomu
skaits tiek sadalits uz pusém — katra dzimum3ina drikst saturét tikai 23 hromosomas. Sis
sadales process ne vienmeér norit pareizi un veidojas dzimumsunas ar lielaku vai mazaku
hromosomu skaitu. Kladu veidoSanas _ £
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Grutniecibas genétiskais skrinings

Vai man tas ir javeic?

Veikt vai neveikt genétisko skriningu — tas ir Jisu Iémumes. Ir gimenes, kuras vélas
noskaidrot, vai gaidamajam bérninam ir Dauna sindroms, bet dazas gimenes to zinat
nevélas. LEmuma pienemsana var palidzét informacija par to, ka Sis skrinings tiek veikts un
kadi ir iespéjamie izmekléjumu riski un rezultati.

Vai es atbildi par sava bérna veselibu ieglsu uzreiz?

Analizes, ar kuru palidzibu gaidamajam bérnam konstaté Dauna sindromu (Diagnostiskas
analizes), ne vienmeér ir pilnigi drosas gritniecibai (skat. vélak), tadé] tas nepiedava veikt
visam sievietém. Ta vieta izmeklésana ir sadalita divos etapos — pirmaja tiek veikts t.s.
skrinings —ta merkis ir atlasit grutniecibas ar paaugstinatu DS risku. Otrais etaps —
diagnostiskas analizes - tiek piedavatas sievietém, kuru skrininga analizu rezultats ir
izmainits.




Skrininga analizes nesniedz precizas atbildes — tas nepasaka, bérninam ir vai nav Dauna
sindroms. Skrininga analizes parada, kuriem bérniem ir lielaks risks ka citiem piedzimt ar DS.
Ja JUsu skrininga rezultats uzradis palielinatu risku, Jums tiks piedavata iespéja veikt
diagnostiskas analizes. Skrininga analizu veikSana neapdraud grutniecibu un bérna veselibu —
tas nepalielina spontana aborta risku.

Ir Joti svarigi saprast, ka jebkads skrininga rezultats, pat tads, kur noraditais risks ir augsts un
iekrasots sarkana krasa, nenozimé, ka bérninam ir Dauna sindroms. DS apstiprinat vai izslégt
var tikai diagnostiskas analizes.

Ka tiek veiktas skrininga analizes?
Genétiskais skrinings tiek veikts 11.-14. gratniecibas nedéla. Tas sastav no 2 daJam —
vispirms tiek veikta ultrasonografija, kuras laika tiek mérits skausta krokas biezums.
Ultrasonografija ir izmekléSanas metode, kas,
izmantojot ultraskanu, sp€j vizualizét jeb padarit
redzamus dazada blivuma audus. Ultrasonografija
nav invaziva vai sapiga, bet var dot daudz
informacijas. Aparata darbibas princips ir balstits
uz cilvéka ausij nedzirdamas frekvences skanas
vilnu izsttiSanu un uztversanu. Tas, cik atri skana
tiek uztverta atpakal un cik stipra ta ir, lauj
secinat, cik blivi audi atrodas izmekléjama vieta.
Signals tiek parversts attéla uz aparata ekrana,
gaisak iekrasojot blivakus audus (kaulus) un
tums$akus mazak blivus regionus.

Pirmais gritniecibas trimestris ir laiks, kad dazadu iemeslu dé| bérninam var bt
pastiprinata Skidruma aizture organisma, kuru USG redz ka palielinatu skausta kroku.
Skausta kroka atrodas bérnina kakla aizmuguré. Bérniniem, kuriem ir problémas ar sirsninu
(iedzimta sirdskaite), vai hromosomu skaita izmainas, Saja laika palielinatu skausta kroku
atrod biezak, ka veseliem bérniem. Tomeér $adas izmainas var atrast ari pilnigi veseliem
bérniem, turklat ne vienmer ir iespéjams atrast iemeslu, kas to izraisa —ta var bit
parslimota virusa infekcija mammai, hormonalas parmainas u.c. Reti, bet palielinatas
skausta krokas iemesls var but kada cita veselibas probléma bérninam, tadéel S$adam
grutniecibam parasti tiek pievérsta lielaka arstu uzmaniba. Péc pirma grutniecibas trimestra
parasti bérnina limfatiska sistéma sak stradat efektigak un ari tad, ja, pieméram, sirdskaites
deél skausta kroka ir bijusi palielinata, ta var normalizéties.

Péc ultrasonografijas sieviete nodod asins analizi, kura tiek noteikta divu hormonu (PAPPA
un HCG) koncentracija. Ipada datorprogramma, nemot véra sievietes vecumu, gratniecibas
laiku, skausta krokas biezumu un asins analizes rezultatus, aprékina varbutibu bérnam
piedzimt ar 21. hromosomas trisomiju (Dauna sindromu).

Reizém nav bijis iespéjams veikt skrininga analizi pirma grutniecibas trimestra laika — tad
riska aprekinu datorprogramma veic, nenemot véra USG raditajus, bet toposas mammas
asinis analizéjot 3 biokimiskos raditajus (AFP, HCG un estriolu) — to sauc par otra trimestra
skriningu. Ja sievietei ir veikts gan pirma, gan otra trimestra skrinings, konsultacija véra tiek
nemts skrinings, kurs uzradijis lielako risku.



Kadu rezultatu es iegtsu péc skrininga analizém?

Skrininga rezultats, kuru sanem no laboratorijas, risku norada attiecibas forma — ka viens
no.... Pieméram, viens no 100 (1:100) vai viens no 1500 (1:1500). Sis attiecibas var
parrekinat procentu forma, pareizinot tas ar 100 — pieméram, 1/100 x 100 =1%, bet 1/1500
x 100 = 0.06%. ST varbatiba ir aprékinata statistiski un NAV diagnoze. Pieméram, ja risks ir
definéts ka augsts un varbatiba ir 1:100, tas nozimé, ka vienai no simts sievietém sada
vecuma, gritniecibas laika un ar $adam analizém, ir gritnieciba ar Dauna sindroma bérninu.
Svarigi ir saprast, ka jo lielaks ir skaitlis aiz 1:, jo mazaks ir risks, ka bérninam ir DS.

Ja skrininga rezultats norada uz zemu risku (risks ir zemaks par 1:300) un bérnina attistiba
norit labi, talaka genétiska izmeklé$ana Jums netiks piedavata. Sads analizes rezultats ir
sagaidams aptuveni 95% sieviesu (Attéla risks 1:10000). Jasaprot, ka zems risks nozimé to,
ka DS iespéja ir maza, bet ta nav 0%. No visiem bérniniem ar DS dala (aptuveni 15%) nedod

parliecinosi izmainitus rezultatus skrininga testa.

Risks 21. hromosomas trisomija

1:10 Aprékinatais 21. hromosomas trisomijas risks (ar
kakla krokas US (NT)) ir zem robezvértibas, kas
norada uz zemu risku.
Péc izmekléSanas rezultata uz 21. hromosomas trisomiju
(ar kakla krokas US (NT)), gaidams, ka starp 10000
sievietém ar vienadiem datiem var bt viena sieviete ar
21. hromosomas trisomijas skartu gratniecibu.
PRISCA aprékinatais risks ir atkarigs no arsta sniegtas
informacijas precizitates.
Ladzu ievérot, ka aprékinatais risks ir statistisks raditajs
un tam nav diagnostiskas vértibas!
Pacientes kombinétais risks paredz, ka kakla krokas (NT)
meérijums ir veikts saskana ar visparpienemtajam
vadlinijam (Prenat Diagn 18: 511-523 (1998)).
Laboratorija nevar uznemties atbildibu par kakla krokas
(NT) meérfjuma ietekmi uz riska novértéjumu!
Aprékinatajam riskam nav diagnostiskas vértibas!
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Ja skrininga rezultats norada uz augstu risku (risks ir augstaks par 1:300), vecakiem piedava
veikt diagnostisku testu bérna hromosomu skaita noteiksanai. Ir svarigi atceréties, ka augsts
risks nenozimé, ka bérninam ir Dauna sindroms. Sadu analizu rezultdtu sanem aptuveni
katra piecdesmita sieviete, bet Dauna sindroma diagnoze tiek apstiprinata krietni retak.

Ja skrininga rezultati uzrada paaugstinatu risku, JUs nosutis uz sarunu pie specialista, kurs
centisies atbildét uz visiem Jasu jautajumiem un piedavas veikt diagnostisko analizi, lai
noteiktu, vai Jlsu gaidamajam bérnam ir vai nav Dauna sindroms. Ir pieejami 3 diagnostiskas
analizes veidi — horija biopsija, amniocentéze un NIPT (neinvazivs prenatalais tests). Gluzi
tapat, ka par skrininga veikSanu, lemums par to, vai veikt diagnostiskas analizes, ir japienem
toposSajiem vecakiem, parrunajot to ar savu aprupes personalu.

Ko darft, ja skrininga analize uzrada palielinatu risku?

Ja JUs esat veikusi skrininga testu un tas ir uzradijis paaugstinatu risku, laiku nevar vienkarsi
pagriezt atpakal un padarit izmekléjumu par nebijusu. Sada gadijuma vecakiem ir tris
iespéjamie izvéles varianti:

JUs varat izlemt neveikt diagnostisko testu. Sada gadijuma turpmakas gritniecibas
laika Jums var bat jadoma par skrininga rezultatiem un tas var paaugstinat trauksmes limeni
par gaidama bérnina veselibu.



JUs varat izlemt veikt invazivu diagnostisku analizi — horija biopsiju vai amniocentézi,
zinot, ka Sis procediiras nedaudz paaugstina gritniecibas partrauksanas risku. Analizes
meérkis ir noteikt hromosomu skaitu bérna $iinas, lai apstiprinatu vai izslégtu Dauna
sindromu. STir informacija, kuru batu |oti vértigi zinat tad, kad Jis vél domajat par skrininga
analizes veikSanu. Ja JUs esat parliecinati, ka nekada gadijuma neveiksiet diagnostisko
analizi, parrunajiet ar savu arstu vai vecmati, vai ir nozime veikt skrininga analizi.

JUs varat izlemt veikt neinvazivu diagnostisku analizi (NIPT) — 8T ir analize, kura tiek
veikta mammas asinis, tade| nepalielina grutniecibas partrauksanas risku. Analize nosaka
augla DNS daudzuma izmainas mates asinis, konstatéjot auglim Dauna sindromu ar vairak ka
99% ticamibu. ST analize Latvija netiek veikta, bet to ir iespéjams nosatit uz Be|gijas
laboratoriju, maksajot par analizes veik§anu nedaudz mazak par 600 Eiro. Sadas izvéles
gadijuma par Jisu lémumu jainforme genétikis.

Diagnostiskas analizes

Par diagnostiskajam analizém Seit dots tikai iss apraksts, jo, ja tas bis nepiecieSamas, stkaku
informaciju sniegs specialists.

Horija biopsija ir procedura, kuras laika tiek panemts mazs placentas gabalins. To parasti
veic no 11.-13. gritniecibas nedélai. Placenta satur Stinas ar tadu pasu hromosomu
komplektu, ka mazulim. Horija biopsija tiek veikta gadijumos, ja pirma trimestra skrininga
konstatéts |oti augsts risks (>1:50) un/vai ir redzama patologija ultrasonografijas laika un/vai
ir kadi Tpasi iemesli to darit. Sis procediiras radrtais risks spontdnam abortam ir 2%. Biopsija
notiek USG kontrolég, lai redzétu bérna atrasanos dzemdeé un placentas piestiprinasanas
vietu. Biopsijas laika ar tievu adatu caur védera priek$€jo sienu panem placentas paraugu un
tas tiek nosutits hromosomu analizei. Aptuveni 2%
gadijumu rezultatu neizdodas iegut Sunu kvantitates vai
kvalitates dé].

Amniocentéze tiek veikta veélaka gritniecibas laika —
parasti no 16.-20. gratniecibas nedélai. Ta ir tehniski
vienkarsaka un ir risks, ka gritnieciba péc tas
partrauksies, ir zemaks, ka horija biopsijai — aptuveni 1%.
Amniocentézes laika USG kontrolé ar tievu adatu caur
védera prieks€jo sienu atstic nedaudz auglidenus.
Auglidenos peld bérna adas sSlinas, kuras ir iespéjams
veikt hromosomu analizi.

Cik ilgi ir jagaida analiZu rezultati?

Amniocentézes un horija biopsijas rezultatu sanemsanas
laiks ir atkarigs no ta, kada veida analizes metode tiek izvéléta un varié no 2 dienam lidz 3-4
nedélam. Analizes veids tiek izvéléts, nemot véra grutniecibas laiku, iemeslu, kade| tiek
veikta diagnostiska analize, ka ari topoSo vecaku viedokli, izvértéjot talaku darbibas planu.
NIPT analizes rezultati ir gatavi 2 nedéelu laika

Kadi ir iespéjamie analizu rezultati?




=> Jisu bérnam nav Dauna sindroms. Sadu rezultatu sanem lieldka dala sieviedu, kas
veic diagnostisko analizi. Reizém péc i rezultata sanemsanas bez prieka par to, ka
tas ir negativs, sievietes var sajust dusmas, neizpratni un neapmierinatibu par to,
kapéc skrininga analizes ir radijusas lieku uztraukumu. Sads skrininga rezultats tiek
saukts par ,viltus pozitivu” — tas nozimée, ka kada cita iemesla, ne hromosomu skaita
izmainu dé], mammas asinis ir izmainiti raditaji, kas tiek izmantoti skrininga riska
aprekina. Atceraties, ka diagnostiskas analizes rezultats ir konkréts — ja bérna sunas
nav papildus 21. hromosomas, vinam nav Dauna sindroms.

=>» Bérnam nav konstatéts DS, bet ir atrasta kada cita probléma. Skrininga mérkis ir
konstatéet grutniecibas ar DS. Bet reizém skrininga rezultati var noradit ari uz kadu
citu hromosomalu patologiju. Var gadities, ka, veicot diagnostisko analizi DS
izslégsanai, tiek atrastas citas hromosomu izmainas. Sis izmainas var bat gan
nekaitigas, gan bérna turpmaku attistibu ietekmeéjosas. Par to, tiesi kadas tas ir un ko
nozimé bérna veselibai, vecakiem izskaidro genétikis.

=>» Bérnam ir apstiprinats Dauna sindroms. Neliela dala sieviesu, kuras veic diagnostisko
analizi, uzzinas, ka gaida bérninu ar Dauna sindromu. Sada gadijuma saruna ar
geneétiki vecaki parasti nonak pie viena no diviem lemumiem:

o Grutniecibu saglabat, konsultéties ar specialistiem pirms bérna dzimSanas un
gatavoties dzivei ar $adu bérninu vai
o Grutniecibu partraukt. Ja gaidamajam bérnam konstatéta hromosomala
patologija, grutniecibu iespéjams partraukt lidz 23. gritniecibas nedélai.

Neatkarigi no ta, kuru IEmumu gimene pienems, ir iespéjams sanemt informativu atbalstu
no iesaistita apripes personala, izrunajot neskaidros jautajumus un sanemot nepiecieSamo
informaciju. Vajadzibas gadijuma

par savu situaciju uzrunajiet ’Fi

psihologu vai citas uzticibas

personas.

Sakot no Iémuma par skrininga
analizu veikSanu vai neveiksanu,
diagnostisko izmekléjumu izvéli un
beidzot ar lemumu, ko darit
izmainitas hromosomu analizes
gadijuma, atceraties, ka neviens
[Emums nav ne pareizs, ne
nepareizs — ikviens tos pienem,
vadoties péc savas gimenes apstakliem, dzives uztveres un personigas pieredzes. Un lai
informéta lemuma pienemsana butu vieglaka, aicinu savus IEmumus, Saubas, domas un
jautajumus uzticet ne tikai partnerim, bet ari cilvékam, kuru JUs esat izveléjusies par
grutniecibas aprupétaju.

Materiala izmantota informacija no NHS Fetal Anomaly Screening Programme



