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Strukovne preporuke Hrvatskog drustva za perinatalnu medicinu

Hrvatsko drustvo za perinatalnu medicinu
Hrvatskoga lijecnickog zbora

NACIONALNA STRUCNA PREPORUKA
ZA PRENATALNI PROBIR I DIJAGNOSTIKU KROMOSOMOPATIJA

U Hrvatskoj se prenatalna dijagnostika rutinski pro-
vodi u svim za to osposobljenim zdravstvenim ustano-
vama. Medutim, do sada nije postojao stru¢no osmisljen
1 sluzbeno potvrden sustav prenatalne dijagnostike na
nacionalnoj razini pa je svatko u svojim uvjetima raz-
misljao i postupao na svoj nacin. Tako su, vremenom,
razlike u misljenjima izmedu struénjaka vodec¢ih zdrav-
stvenih institucija u drzavi postale sve naglasenije, dok
je kod ostalih lije¢nika koji se bave prenatalnom dija-
gnostikom, ali 1 korisnica usluga, nejedinstvenost krite-
rija dodatno potencirala nesnalazenje u procesu trazenja
indikacija za invazivnu prenatalnu dijagnostiku.

Uporaba neinvazivnih metoda prenatalnog probira
(anamneza, probir ultrazvu¢nih biljega, biokemijski pro-
bir) kojima se utvrduje visina rizika za fetalne kromoso-
mopatije i potreba za invazivnom dijagnostikom, izuzet-
no je vazna upravo u niskorizi¢noj populaciji trudnica,
jer se u spomenutoj populaciji nalazi oko % postojecih
kromosomopatija. Za vecu uéinkovitost i pouzdanost
prenatalne dijagnostike potrebno je standardizirati kva-
litetu ultrazvuéne (UZ) opreme, poboljsati edukaciju
lije¢nika, uvjete rada i komunikaciju izmedu zainteresi-
ranih strana te izraditi klinicke preporuke na nacional-
noj razini.

Za optimalnu stopu detekcije fetalnih kromosomopa-
tija Hrvatsko drustvo za perinatalnu medicinu (HDPM)
preporuca da se sve trudnice (s jednoplodovom i vise-
plodovom trudno¢om), uz prethodnu suglasnost na-
kon jasnog obrazlozenja o potrebi probira od strane
struéne osobe, podvrgnu rutinskom ultrazvué¢nom
probiru u prvom tromjesecju trudnoce. Ultrazvuéni
probir sastoji se u detekciji biljega kromosomopatija
(strukturni, hemodinamski) transvaginalnim ultrazvuc-
nim pregledom izmedu 11. i 14. tjedna trudnoce. Inva-
zivna dijagnostika medicinski je indicirana kad se usta-
novi barem jedan od tzv. hard ultrazvucnih biljega koji
imaju visoku osjetljivost 1 specificnost za kromosomo-
patiju (vidi struénu literaturu), ili se otkrije kombinacija
nekoliko biljega niZe osjetljivosti odnosno specifiénosti
(tzv. soft biljezi). No, bez obzira na prisutnu medicinsku
indikaciju za invazivni zahvat, za njegovo izvr§enje nuz-
na je zelja i prethodna suglasnost trudnice.

Trudnice s navrSenih 36 godina Zivota i starije u
trenutku zanoSenja.

U trudnica s > 36 godina zivota dokazan je poviseni
rizik fetalnih kromosomopatija pa je u toj populaciji,
bez obzira na prethodni broj trudnoca i poroda, medi-
cinski opravdana i preporuca se invazivna prenatalna
dijagnostika u cilju kariotipizacije fetusa, uz prethodno
najcesce dva izvrSena ultrazvu¢na pregleda (I. trans-
vaginalni ultrazvu¢ni pregled izmedu 11. i 14. tjedna
trudnoce; II. transabdominalni ultrazvuéni pregled ne-

posredno prije amniocenteze, biopsije koriona/postelji-
ce ili kordocenteze). Svjesni da ovako predlozena kon-
cepcija prenatalnog probira i dijagnostike kromosomo-
patija u populaciji trudnica s povisenim rizikom, koja je
prikladna sadasnjem trenutku razvoja i organizacije pre-
natalne skrbi, moze rezultirati prevelikim brojem inva-
zivnih zahvata i niskom stopom patoloskih citogenet-
skih nalaza, stru¢njaci HDPM se obvezuju pratiti ovu
struénu problematiku na nacionalnoj razini i reagirati
odgovaraju¢om promjenom koncepcije, kad se za to
steknu potrebni uvjeti (dovoljan broj educiranih stru¢-
njaka, podjednaka dostupnost kvalitetnog UZ i bioke-
mijskog probira svim trudnicama koje Zele predlozeni
probir, ...).

Trudnice mlade od 36 godina u trenutku zano-
Senja.

U populaciji trudnica s < 36 godina Zivota, u kojih ne
postoje klasi¢ne indikacije za kariotipizaciju fetusa,
preporuca se osim ultrazvucnog probira dodatno prove-
sti i biokemijski probir tzv. double (slobodni B-hCG,
AFP) ili triple (slobodni B-hCG, AFP, estriol-E,) testom
izmedu 15. 1 17. tjedna trudnoce, pri ¢emu je iznimno
vazno precizno odrediti trajanje trudnode, jer bitno
utjeCe na izracun rizika za trisomiju 21 (DS), trisomiju
18 (ES) i defekte neuralne cijevi (NTD). Oni koji ras-
polazu dovoljnim stru¢nim iskustvom, mogu umjesto
biokemijskog testa u drugom tromjesecju provoditi bio-
kemijski probir jednakovrijednim testom (PAPP-A, ...)
u prvom tromjesecju trudnoce ili kvalitetnim kombini-
ranim biokemijskim testom, a invazivnu dijagnostiku
po potrebi nastaviti biopsijom horiona umjesto rutin-
skom amniocentezom. Prenatalni biokemijski probir ne
provodi se u slu¢ajevima viseplodovih trudnoca.

U spomenutoj populaciji trudnica invazivna prenatal-
na dijagnostika u cilju kariotipizacije fetusa medicinski
je opravdana i preporuca se u slucajevima:

a) pozitivne ili optereéene obiteljske i/ili reproduk-
cijske anamneze (vidi stru¢nu literaturu),

b) pozitivnih ultrazvuénih biljega kromosomopatija
(vidi stru¢nu literaturu),

¢) pozitivnog prenatalnog biokemijskog testa prvog
ili drugog tromjesecja (rizik >1:250 ili drugacija
vrijednost grani¢nog rizika, preporuc¢ena od proiz-
vodaca testa).

Kariotipizacija limfocita periferne krvi roditelja pre-
porucuje se kod otkrivenih fetalnih (ne)balansiranih
aberacija, delecija, adicija, marker kromosoma, inver-
zija i sli¢nih poremecaja. U slu¢ajevima suspektnog laz-
nog mozaicizma i strukturne aberacije kromosoma pre-
poruca se ponoviti amniocentezu uz evenualno koriste-
nje dodatnih citogenetskih tehnika.
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