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1. UVOD

Rana detekcija kongenitalnih anomalija i genetskih poremecaja intrautero, moguca je
koriStenjem metoda prenatalnog probira. Rizik imanja djeteta sa nekom vrstom urodene
abnormalnosti iznosi 3% do 5% u populaciji . Kromosomalne anomalije prisutne su u priblizno
1 od 150 zivo rodene djece 1 glavni su uzrok smrti dojencadi i vode¢i uzrok smrti djece. U
skupina kod kojih postoji rizik za genetske abnormalnosti vjerojatnost pojavljivanja tih

poremecaja viSestruko premasuje populacijski rizik (1,2).

Prenatalna skrbi obuhvaca pojmove prenatalni probir i prenatalna dijagnostika. Prenatalni
probir je proces testiranja populacije sa odredenim markerima kako bi identificirali pojedince
sa vi§im rizikom za odredene abnormalnosti. UspjeSan program prenatalnog probira trebalo bi
nadopuniti to¢nim dijagnosti¢kim testovima za identifikaciju onih koji su uistinu pogodeni,
takoder sa jasnim smjernicama kako se odnositi prema pogodenim pojedincima. Prenatalne
metode probira su biokemijske, ultrazvu¢ne i genomske. Biokemijske metode podrazumijevaju
otkrivanje serumskih parametra u maj¢inoj krvi poput humanog korionskog gonadotropina
(hCG), alfa-fetoproteina (AFP), nekonjugiralnog estriola (uE3), PAPPA-A itd. Ultrazvucne
metode podrazumijevaju upotrebu ultrazvuka za procjenu morfoloSkih znacajki fetusa.
Genomski prenatalni pregled omogucuje pretrazivanje slobodne fetalne DNA u majcinoj krvi.
Prenatalna dijagnostika namece upotrebu invazivnih metoda koje omogucavaju sakupljanje
fetalnih stanica, trfoloblastnih stanica, amnionskih stanica ili krvnih stanica. Invazivne metode
za sobom nose rizike za plod kao §to su pobacaj ili oStec¢enje fetusa. Fetalne stanice koriste se

za citogeneticka ili molekularno-geneticka istrazivanja koja daju prenatalne dijagnoze (3,4).



1.1. Prvi pregled u trudnoci

Prvi pregled u trudnoéi zapo€inje uzimanjem preciznih anamnestickih podataka,
izraunavanjem trajanja trudnoce i termina poroda. Fizikalni pregled trudnice ukljucuje op¢i
pregled trudnice, ginekoloski ultrazvucni pregled. PAPA test treba napraviti trudnicama kod
kojih ne postoji podatak da je test napravljen u zadnjih godinu dana, takoder kod trudnica s
riziénom trudnocom pozeljno je uzeti cervikalne biseve na spolno prenosive bolesti i ostale

aerobne i anaerobne mikroorganizme (4).
Prvi trudnicki pregled ukljucuje:

e mjerenje krvnog tlaka, tjelesne tezine i visine

e mjerenje indeksa tjelesne mase (BMI)

e odredivanje KKS-a, krvne grupe, razinu glukoze na taste, vrijednosti zeljeza u krvi
e testiranje na hepatitis B, TORCH i HIV i hepatits C

o PAPA test

e Provjera na proteine u mokraci

e Stupanj Cistoce vaginalnog razmaza

e Planiranja genetskog testiranje kod visoko rizi¢nih trudnoca (4)

Ginekoloski pregled trudnice zapocinje inspekcijom vulve, zatim slijedi pregled u spekulima,
te palpacija vrata maternice i trupa maternice. Pregledom u spekulima zapaZa se stanje sluznice
vrata maternice, promjene na vaginalnoj stijenci, izgled i boja vaginalnog iscjedka. Stupanj
Cisto¢e odreduje se mikroskopski, ukoliko postoji infekcija odmah se krece s lijeCenjem kako

bi se sprijecilo njeno Sirenje na plodne ovoje i sam plod. (4)

Nakon §to je potvrdena trudnoca od strane opsteticara, otvara se trudnika knjiZica u koju se
upisuju svi pregledi i postupci obavljeni u trudnoéi. U trudnoéi se obavljaju obavezni osnovni
pregledi 1 oni koji se obavljaju ukoliko postoji sumnja na odredene abnormalnosti.
Transvaginalni ultrazvuk koristi se za u ranoj procjeni trudnoce. Gestacijska vrecica koja se
prikazuje kao ehogeni obru¢ oko anehogene sredine prvi znak intrauterine trudnoce, vidljiva je
ultrazvukom petog tjedna amenoreje odnosno cCetiri dana nakon izostanka menstruacije a
odgovara veli¢ini od 2-3 mm. Nakon petog tjedna trudnoce gestacijska vrecica tjedno raste za
1 cm i sadrZi prepoznatljive strukture, sekundarnu Zumanjc¢anu vrecu, ekstramnonski odjeljak i

anmionsku vrec¢icu, embrionalni odjeljak koji se ultrazvucno prikazuju kao dvostruki mjehur.
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Prvi pokreti embrija, pulzacije i anatomske strukture poput glave i tijela mogu se uociti u

sedmom tjednu trudnoce (4,5).

Iako trudnoce visokog i niskog rizika nisu dobro definiranje, postoje odredena stanja koja mogu

utjecati na tijek trudnoce a to su:

e dob trudnice > 35 na porodu

e dijabetes melitus

e astma

e pre-egzistiraju¢a hipertenzija

e prethodni gubitak trudnoce

e 0sobe oboljele od neke nasljedne genetske bolesti
e 0sobe s bolesnim djetetom iz prethodnog braka

e osobe iz rizi¢nih obitelji

e 0sobe tihi nosioci kromosomskih aberacija

e prethodno rodeno dijete s kromosomopatijom ili utvrdenom genetskom bolesti (1,4)

kao i neka stanja koja se mogu javiti za vrijeme trudnoce kao $to su:

e preeklampsija

e eklampsija

e zastoj intrauterinog razvoja fetusa
e Viseplodna trudnoca

e prijevremeni porodaj ili posttermisnski porodaj (4,5)



2. CILJ RADA

Cilj rada je prikazati postupke prenatalnog probira koji su dostupni u modernoj ginekologiji i
opstetriciji koji pruzaju mogucnosti ranog otkrivanja abnormalnosti u trudno¢i. Takoder
istaknuti ulogu medicinske sestre koja je uz trudnicu od samo pocetka trudnoée do poroda.
Ulogu medicinske sestre koja se odnosi na pripremu trudnice za postupke, asistiranju pri

izvodenju postupaka prenatalnog probira i pri skrbi za trudnicu nakon postupaka.



3. METODE

Metoda koriStena U izradi ovog zavrsnog rada je pregled i interpretacija dostupne recentne
domace i strane te znanstvene i stru¢ne literature, publikacija i ¢lanaka vezanih uz prenatalni

probir te fetalne bolesti i abnormalnosti.



4. PRENATALNI PROBIR

Prepoznavanje bolesti u pretklinickoj asimptomatskoj fazi nazivano probirom. Probir za cilj
ima definiranje dijagnoze i pocetak lijeCenja kako bi se smanjili ili uklonili rizici mortaliteta.
Svrha prenatalnog probira je obuhvacanje $to veceg broja ljudi, iz tog razloga probirni testovi
su brzi i jednostavni za izvodenje S$to u pravilu znaci da nisu invazivni, te nemaju dijagnosticku
tocnost. Glavni postupci prenatalnog probira su biokemijske metode probira i metode probira
ultrazvukom koji omogucuju identifikaciju trudnoée s povecanim genetskim rizikom. Metode
prenatalnog probira uvedene su u medicinsku praksu 1970-tih godina, na temelju povezanosti
izmedu incidencije trisomije 21 (Down sindrom) i podmakle dobi majke. Desetlje¢e kasnije
biokemijske metode probira i detaljni ultrazvucni pregled izvode se u drugom tromjesecju
trudnoée za identifikaciju visokorizi¢ne trudnoce. Devedesetih godina kombinirani pregled
pocinje se izvoditi u prvom tromjesecju trudnoce i ukljucuje procjenu dobi majke, nuhalno
zadebljanje na straznjoj strani vrata fetusa, biljeg fetoplacentarnog odjeljka, humaikorionski
gonadotropin (hCG) iz seruma majke i PAPP-A. Zadnjih deset godina prenatalni probir
nadograduje se koriStenjem genomskog pregleda, pretrazivanjem slobodne fetalne DNA u
majcinoj krvi. Prenatalna dijagnoza postavlja se uzorkovanjem embrionalnih ili fetalnih stanica
primjenom invazivnih metoda poput biopsije korionskih resica (CVS), amniocenteze i
kordocenteze . Metode invazivne dijagnostike predstavljaju odredeni rizik za trudnicu i fetus.
Najces¢e komplikacije invazivnih dijagnostickih postupaka su spontani pobacaj, opstetricka
krvarenja i oSteCenja ploda. Embrionalne ili fetalne stanice koriste se za citogenetsku ili

molekularnu dijagnostiku (1,6,7)

4.1. Neinvazivne metode probira

Koriste se za dijagnosticiranje kongenitalnih anomalija i procjena rizika genetskih poremecaja

e Ultrazvuk (UZ)
= Rutinsko opstetricko ultrazvu¢no snimanje
= UZ snimanje visoke rezolucije 3D/4D i Doppler UZ

= Fetalna ehokardiografija



e Magnetska rezonancija (MRI)
e Biokemijski testovi probira (mjerenje indikativnih enzima u maj¢inom serumu)

e Ostali prenatalni testovi (2)

4.1.1. Ultrazvuk

Ultrasonografija (UZ), ima primjenu u prenatalnoj skrbi za utvrdivanje trudnoce, pracenje
rasta fetusa, procjenu gestacijske dobi, utvrdivanja jednoplodne ili vise plodne trudnoce,
razlikovanje normale i izvanmaterni¢ne trudnoce, te ranog otkrivanja mogucih abnormalnosti 1
dr. UZ pregledi dijele se na redovite probirne preglede u prenatalnom dobu koji se koriste za
nadzor trudnoce u nisko rizi¢noj skupini trudnica i na direktni tj. ciljani pregled u trudnica s
poviSenim rizikom ili pozitivnom anamnezom, tj. kada se implicira na konatalne malformacije.

U prenatalnom probiru koristi se metode transabdominalnog i transvaginalnog ultrazvuka (1,8).
Tijekom trudnoée, prema preporuci:

e Preporuca se obaviti minimalno tri UZV pregleda: Prvi pregled u prvom tromjesecju
(izmedu 10. 1 15. tjedna) koristenjem transvaginalne sonde jer je kvaliteta vizualizacije
anatomskih detalja fetusa bolja u usporedbi s transabdominalnim pregledom.

e Drugi pregled u periodu od 18. do 22. tjedna transabdominalnom sondom.

e Treci pregled od 30. do 34. tjedna transabdominalnom sondom (4,8)

Glavne indikacije za ultrazvuk u trudno¢i:

e Dijagnostika intrauterine trudnoce

e Utvrdivanje viSeplodne trudnoce

e Procjena gestacijske dobi

e Procjena rasta fetusa

e Pregled embrionalne i ekstraembrionalne anatomije
e Pregled fetalne morfologije

¢ Rana dijagnostika fetalnih malformacija

e Ultrazvucni probir na kromosomopatije

e Intervencijski ultrazvucni postupci



e Cervikometrija
e Ocjena polozaja i namjestaja fetusa

e Procjena tezine fetusa (4)

Dvodimenzionalni (2D) ultrazvuk je standardni konvencionalni ultrazvuk. Konvencionalna 2D

snimka sastoji se od serije pojedinacnih tanko izrezanih odsjecaka.

Trodimenzionalni 3D ultrazvuk uz standardne prikaze poput sagitalnog i frontalnog presjeka
omogucuje vizualizaciju i transverzalnog presjeka. Prednosti trodimenzionalnog ultrazvuka u
odnosu na standardni dvodimenzionalni ultrazvuk su skracivanje trajanja ultrazvucnog
pregleda, egzaktno mjerenje volumena, prikaz povrsinske i transparente trodimenzionalne
slike, pohrana ukupnog volumena, pregled volumena od strane drugog dijagnostiara i drugo.
Cetverodimenzionalni ultrazvuéni prikaz 4D daje nam jo§ jednu dimenziju, omoguéuje vrlo
detaljne prikaze embrija u tri dimenzije i istovremeno njegove pokrete u realnom vremenu.
Prikaz u sve tri ravnine u ranoj trudno¢i je od velike vaznosti zbog perioda probira u prvom
tromjeseju od 11. do 13. tjedna gestacije. 3D prikazom omoguéen je pregled fetusa u

neutralnom poloZaju sagitalne ravnine, standard mjerenja nuhlanog zadebljanja (4,8).

4.1.1.1. Mjere fetalne biometrije

Fetalna biometrija predstavlja mjerenje anatomskih segmenata fetusa ultrazvukom. Sljedeca
mjerenja su najvaznija: udaljenost tjeme trtica (CRL), biparijetalni dijametar (BPD), opseg

glave (HC) i duljina bedrene kosti (FL).

CRL se najceS¢e mjeri u prvom tromjesecju trudnoce u kako bi se odredila gestacijska dob,
oznacava duljinu fetusa mjerenu od glave do trupa. Optimalno vrijeme mjerenja je izmedu
osmog i dvanaestog tjedna kada je CRL iznad 10 mm, nagib krivulje rasta embrija prije ovog
vremena je malen te ga je teSko rano identificirati. PogreSka je 4,7 dana u 95% mjerenja, CRL
najbolje korelira s gestacijskom dobi. Biparijetalni dijametar mjeri se od 12. tjedna trudnoce,
od vanjskog ruba biparijetalne kosti do unutrasnjeg ruba suprotne biparijetalne kosti. Takoder
sluzi sa procjenu gestacijske dobi i procjenu rasta fetusa. Mjerenje je s pogreskom od sedam do

jedanaest dana. Tijekom mjerenja biometrijskih parametra glave (BPD i HC) procjenjuju se i



drugi vazni anatomski parametri kao $to su cisterna magna i nuhalno zadebljanje. Za procjenu
rasta fetusa mjeri se duljina osificiranog dijela dijafize femura FL. U fetusa sa prisutnim
anomalijama mjerenje pojedinih segmenata moze biti otezano, takoder neka stanja majke mogu
dovesti do odstupanja u fetalnom razvoju npr, dijabetes, ubrzan razvoj i hipertenzija, usporen
rast. U takvim slucajevima preporuka je procjenu fetalne biometrije napraviti do 16. tjedna

trudnoce kad se ne o¢ekuju odstupanja u odnosu na zdrave trudnice (8,9).

4.1.1.2. Ultrazvucni biljezi kromosomaptija

Rani ultrazvuéni markeri nisu sami po sebi dokaz abnormalnosti, ve¢ ultrazvuéni pokazatelji
koji mogu upucivati na povecan rizik za kromosomalne abnormalnosti. Mnogi od ovih biljega
postaju zanemarivi napretkom trudnoce i rastom fetusa, iako neki mogu imati tezinu pri
postavljanju dijagnoze. Gledani zasebno, mogu ukazivati na potrebu za dodatnim
dijagnostickim postupcima (biokemijski markeri, invazivne metode, geneticka testiranja) oni

spadaju u skupinu probirnih testova i sami nisu definitivni pokazatelj dijagnoze (1,4).

Veéina ranih studija provedenih o ultrazvu¢nim biljezima, provedena je u visokorizi¢nih osoba
uglavnom se radilo o zenama u dobi od 35 do 37 godina takoder, studije su provedene u
pacijentica koje nisu prosle ni jedan drugi oblik prenatalnog probira. Programi probira Down
sindroma sada su dostupni mnogim trudnicama u obliku probira maj¢inog seruma u drugom
tromjesecju ili to¢nijeg serumskog pregleda u prvom tromjese¢ju u kombinaciji s nuhalnom
prozirnosc¢u. Trudnice visokog rizika uz program probira na raspolaganju imaju 1 dijagnosticke

testove poput amniocenteze, uzrokovanja korionskih resica i dr. (1,10).

Nedavna studija pokazala je izolirane ultrazvuéne markere u 10% euplodinih fetusa i samo 14%
u fetusa s Down sindromom. Pri tom nuhalni nabor bio je jedni marker usko povezan sa

povecanom incidcencijom Down sindroma (6,10).

Nuhalno zadebljanje

Nuhalni nabor, nuhalno zebljanje i nuhalno prosvijetljenje (NT) sinonimi su za nakupljenu

teku¢inu u ispod koZe na straznjem djelu vrata fetusa tj okcipitalnoj regiji.



U prvom tromjesecju trudnoce jedan od vaznijih ultrazvu¢nih biljega koji nam ukazuje na
moguce kromosomske abnormalnosti. Nuhalni nabor s visokom to¢nos¢u moze se mjeriti u 12.
tjednu trudnoce sa sigurnos¢u od 70-80% uz mogucu laznu pozitivnost od 5%. Grani¢na
vrijednost za nuhalni nabor u prvom tromjesecju, prema vecini autora iznosi 3mm. Najbolje
tumacenje pruza usporedna analiza njegove debljine u odnosu na udaljenost tjeme-trtica, a ne

u odnosu na gestacijsku dob (1,3,11).
Za procjenu nuhalnog nabora postoje standardizirani Kriteriji:

e gestacijska dob izmedu 11. i 13. tjedan trudnoée, odnosno udaljenost tjeme trtica (CRL)
od 45 do 84 mm

e polozaj fetusa treba biti neutralan, s glavom u liniji kraljeznice (kod hiperekstenzije
vrata fetusa, mjerenje se moze lazno povecati, kada je vrat savijen mjerenje se moze
lazno smanyjiti)

e mjeri se u sagitalnom presjeku sa smanjenim osvjetljenjem

e povecanje slike treba biti takvo da glava i toraks zauzimaju cijeli zaslon

e istovremeno moraju biti prikazani amnij i koza fetusa

e mjeri se najveca debljina hipoehogenog podrucja, tijekom skeniranja potrebno je
napraviti viSe od jednog mjerenja, najveée zadebljanje koje zadovoljava navedene
kriterije treba se zabiljeziti u bazu podataka

e pupcana vrpca moZze biti savijena oko vrata fetusa te pokazivati laZzno pove¢ano nuhalno
zadebljanje, u tim slucajevima mjerenja ispred i iza pupkovine su razli¢ita, a kao
referenta vrijednost uzima se prosjek mjerenja

e uspjesnost mjerenja veca je koristenjem transabdnominalne sonde

e ultrazvucni uredaji visoke rezolicuje i kliperi koji omogucavaju mjerenje od 0,1 mm i

daju najpouzdanije rezultate (10,11)

Poveéanjem zadebljanja raste rizik za trisomije 21 (Down sindrom), 18 (Edwardov sindrom) i
13 (Patau sindrom), zadebljanjem od 3 mm rizik za trisomije uvecava se za 12%. Zadebljanje
veée od 4mm povecava rizik obolijevanja za 18 puta a ono od 5,5 mm 28 puta. Treba
napomenuti da i1 zdrav fetus moze imati zadebljanje deblje vece od 2,5 mm koje uglavnom
nestaje nakon 18 tjedna gestacije. Zbog rasta fetusa kao prognosticku vrijednost uzimamo
zadebljanja veca od Smm. Uz mjerenje nuhalnog nabora za identifikaciju trisomija rade se

testovi biokemijskog probira, PAPP-A protein i koarionski gonadotropin (kombinirni probir).
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Osim kromosomskih abnormalnosti ono je pokazatelj moguc¢ih sr€anih anomalija, koStanih

oboljenja i fetalnog hidropsa (8,10,11).

Za postavljanje pretpostavke o sr¢anim anomalijama fetusa samo mjerenje debljine nuhalnog
nabora nije dovoljno pouzdano, zadebljanje veée od 3,5 mm ima pozitivhu prediktivnu
vrijednost od samo 1,6% da postoji sréana greska. Zadebljanje vecée i jednako 3,5 mm moze biti
indikacija za daljnje prenatalno UZ testiranje kao S$to je ehokardiografija srca fetusa. Postotak
pridruzenih anomalija kod NT od 6,5 mm iznosi 46,2 %. Najces¢e pridruzene anomalije su
srcane greske, hernije dijafragme, defekt prednje trbusne stjenke, anomalije koStanog sustava,
spinalna miSi¢na atrofija i pojedini genetski sindromi. Perzistento povecanje NT nakon 18.

tjedna trudnoce indikativno je za evaluaciju cijele fetalne anatomije (1,10,11).

Nosna kost fetusa

U euploidnih fetusa, duljina nosne kosti raste napredovanjem trudnoce. Nedostatak ili
nerazvijenost iste, u bilo kojem razdoblju gestacije moguci je pokazatelj fetalne aneuploidije,
najc¢esce trisomije 21 (Down sindrom). Postotak vjerojatnosti odsutnosti nosne kosti za probir
Down sindroma je oko 29 do 67%, medutim vecina studija provedena je u visoko rizi¢nim
populacijama, a samo nekoliko u uzorcima opce populacije. Postoje varijacije u duljini nosne

kosti fetusa izmedu razlicitih etnickih skupina (10,12).

Anomalije nosne kosti uklju¢uju odsutnost nosne kosti i hipoplaziju. obi¢no se koriste kao
ultrazvuéni markeri za otkrivanje Down sindroma tijekom prvog ili drugoh tomjesecja. Duljina
nosne kosti fetusa raste napredovanjem trudnoce, tako da je 1 procjena nosne kosti laksa kako
fetus raste. Nosna kost je jasno vidljiva u drugom tromjesecju, tako da je prikladnije napraviti

procjenu u ovom razdoblju (10,12).
Kriteriji za procjenu nosne kosti su sljedeci:

e procjena nosne kosti ultrazvukom obavlja se izmedu 11. 1 13. tjedan gestacije
e nanajveéem uvecanju prikaze se glava i gornji dio prsa fetusa u sagitalnom presijeku
e ultrazvu¢na sonda mora biti paralelna smjeru nosa, sa smanjenim osvjetljenjem,
navedenim nac¢inom vizualiziraju se tri odvojene linije, koza, ispod nje nosna kost i treca
linija koja predstavlja vrh nosa
Vrijednosti tog biljega u kombinaciji sa nuhalnim naborom i ranim biokemijskim probirom

otkriva se vise od 95% fetusa sa patoloskim kariogramom (10,12).
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Cisti¢ni hiogram

Predstavlja razvojnu anomaliju nalik retencijskoj cisti koja nastaje uslijed poremecaja limfnog
sustava 1 nemogucnosti dreniranja limfe u sustav jugularne vene. Uglavnom se nalazi na vratu,

zatim u aksili, retroperitoneumu i intrabdominalnim organima.

Nuhalni nabor otrkiven u prvom tromjesecju deblji od 3mm, kao i cisti¢ni hiogram u drugom
tromjesec¢ju znacajni su ultrazvucni biljezi koji indiciriaju karotipizaciju, ¢ak 1 bez pridruzenih
malformacija ili drugih ¢imbenika rizika. Retencijske ciste otkrivene tijekom prvog tromjesecja
u nesto manje od polovine fetusa pokazale su se znacajnim markerom za aneuploidiije, posebice

za Down sindrom (8,10).

Neimunosni fetalni hidrops

Incidencija fetalnog hidropsa je oko 1 na 1000 zivorodenih. Ultrazvu¢no se prepoznaje po
nakupljanju tekucine u podru¢ju abdomena, preikarda, toraksa i potkoznog tkiva. Dijeli se na
imunosni i neimunosni hidrops. Imunosni je naj¢e$¢e povezan s Rh-imunizacijom, a
neimunosni je posljedica kongestije zbog kongenitalne sréane greske ili kromosomoatije.

Neimunsni hidrops najcesce se javlja u kromosomskim poremecajima (8,10).

Pijelektazija

Malformacija urogenitalnog trakta, najeS¢e opstruktivne uropatije ili razvojni poremecaji
bubreznog tkiva. Povezane su s kromosomopatijama u rasponu od 5 do 33% ovisno rad li se 0
pojedina¢nim defektima ili udruzenim poremecajima. U Zenske djece dvostruko je ceSca
udruZenost ovih malformacija s patoloskim kariotipom. Lagana ili srednje teSka hidronefroza,
vidljivo proSirenje bubreZzne nakapice s proSirenjem distalnog kanala ili bez njega, najces¢i je
je nalaz. Takovo proSirenje ukoliko dolazi sa smanjenim tonusom c¢esto upucuje na Down
sindrom. Pijelektazija i hidrouterter potencijali su pokazatelji za trisomiju 21 pogotovo ukoliko
su udruZeni s jo§ nekim ultrazvu¢nim biljegom Ukoliko postoje udruzene malformacije drugih
organskih sustava, rizik za kromosomopatije 30 puta je ve¢i u odnosu na dobni rizik, te su takvi

nalazi indikacija za karotipizaciju (8,10).

12



Ciste koriodinog pleksusa

Zauzimaju veci dio lateralnih mozdanih komora a funkcija im je stvaranje cerebrospinalne
tekucine. Cistri¢ne strukture koje se javljanju unutar tkiva koroidnog pleksusa fizioloska su
pojava prisutna u 1 do 2 % trudnoée ukoliko iste nestanu do drugog tromjesecja , tj . od 26. do
28. tjedna gestacije. Ciste koriodnog pleksusa povezane su s pojavom kromosomopatijam u

40% slucajeva ukoliko se nalaze udruzene s nekim ultrazvuénim markerom (8,10).

Holoprozencefalija

Predstavlja sloZzenu skupinu poremecaja velikog mozga, najces¢e nepoznate etiologije. To je
poremecaj sredis$njeg ziv¢anog sustava koji se moze dijagnosticirati krajem 9. tjedna gestacije.
UdruZenost holoprozencefalije 1 kromosomalnih poremecaja je u oko 33% slucajeva.
Uglavnom je povezana s trisomijom 13 i trisomijom 18. Cesto se javlja fuzijski defekt lica
(8,10).

Defekt zatvaranja prednje trbusne stjenke

Defekti zatvaranja prednje trbusne stjenke su omfalokela i gatrshiza. Omfalokela je defekt u
srediS$njoj liniji, koji oznacava hernijaciju visceralnog sadrzaja abdominalne Supljine u bazu, tj.
izlaziSte pupkovine. Gastroshiza fuzijski poremecaj spajanja prednje abdominalne stjenke, zbog

Cega ostaje otvor, uglavnom s desne nego rjede s lijeve strane polazista pupkovine.

Omfaloklea je u 30 do 40% slucajeva indikator kromosomopatija. Pri ranom ultrazvu¢nom
prikazivanju postoji prisutnost fizioloske hernijacije srednjeg crijeva izmedu 5. i1 11. tjedna
trudnoc¢e. Hernijacije srednjeg crijeva veli¢ine 7 mm koja perzistira nakon 11 . tjedna trudnoce
predstavlja suspektan nalaz. Isto tako bilo koja hernijacija u embrija veli¢ine 44 mm (CRL >44)

indikacija je za karotipizaciju ploda (8,10).

Neki od ostalih ultrazvucnih biljega koji predstavljaju predkazatelje kromosomopatija su

hipoehogeno crijevo, duodenalna aterezija, jedna umbilikalana artetija, duljina maksile, i dr (8).

Trisomija 21 ili Down sindrom najces¢e obuhvaca sljedece ultrazvuéne markere: povecan
nuhalni nabor, manju ili odsutnu nosnu ksot, manju maksilu, atrioventrikularni septalni defekt
srca, pijelektaziju i skrac¢eni femur. Trisomija 18 ili Edwardsown sindrom udruZen je s

rascijepima lica, najéeSce nepca i usne, sréanim greSkama, omfalokelom, simetri¢nim zastojem
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rasta 1 povecanom koli¢inom plodne vode. Trisomija 13 ili Patau sindrom ukljucuije
holoprozencefaliju, mikrocefaliju, sréane geske, omfalokelu i simetriCan zastoj rasta ploda.
Monosmija X ili Turnerov sindrom najpouzdanije se moze vidjeti ultazvukom, ukljucuje
ultrazvu¢ne markere poput cisti¢cnog hiograma, generalizirani hidrops i sréane greske u vise od

90% slucajeva (10,11).

4.1.1.3. Doppler ultrazvuk

Najcesca indikacija za doppler je sumnja na src¢ane greske i anomalije drugih krvnih Zila fetusa,
takoder doppler ima ulogu pri detekciji 1 pra¢enju kromosomskih anomalija ploda. Nedostatan,
slab protok ili reverzibilan protok u ductusu venosusu te nedostatan rad krvnih zalistaka
zabiljezeni su u 18 posto fetusa sa trisomijom 21 pri pregledu dopplerom. Moze se izvoditi
izmedu jedanaestog i Cetrnaestog tjedna trudnocée. Zbog osobitosti u razvoju fetalnih krvnih zila
doppler UZ preporu¢a se nakon 20. tjedna gestacije. Tehnika doppler izvodi se
konvencionalnim 2D ultrazvukom i standardan je dio svakog pregleda u tercijarnim

ustanovama zdravstvene zastite, kada postoji sumnja na konatalne poremecaje (2,13).

4.1.1.4. Fetalna ehokardiografija

Fetalna ehokardiografija koristi se pri procijeni anatomske strukture i funkcije fetalnog
kardiovaskularnog sustava. Konvencionalno dvodimenzionalno snimanje i dalje je
najpouzdanije snimanje 1 obi¢no se koristi u fetalnoj ehokardiografiji pri procjeni anatomskih
odnosa kardiovaskularnog sustava. Prevencija urodenih sr¢anih greSaka iznosi 2,08 do 12,23
na 1000 zivorodenih, u mrtvorodenih prevalencija urodenih sréanih gresaka je viSestruko veca
267,53 na 1000 zivorodenih. Prenatalnim probirom ultrazvukom otkrivaju se urodene greske,
bolesti miSi¢no-kostanog 1 srediSnjeg Ziv€anog sustava dok se zapostavlja dijagnoza srcanih
greSaka. Najcesc¢e indikacije za fetalnu ehokardijografiju su porodi¢na anamneza, indikacije od

strane majke i indikacije od strane ploda (2,13).
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4.1.2. Biokemijski probir Down sindroma u trudno¢i

Najcesci poremecaj u broju kromosoma i jedan od vodec¢ih uzroka mentalne zaostalosti u djece

je Down sindrom. Javlja se u 1 od 800 Zivo rodene djece (1).

Biokemijske metode probira temelje se na odredivanju serumskih markera majke koji su
povezani sa povecanim rizikom za kromosomske bolesti. Biokemijski probir izvodi se u prvom
ili drugom tromjesecju trudnoce. Prisutnost fetalnih aneuplodija u korelaciji je sa promjenama
koncentracije fetoplacentarnih produkata, hCG, i PAPP-A, AFP, nE3, inhibina A u serumu
majke (14)

Odredivanje parametara prenatalnog probira omogucuje uspjesnost detekcije Down sindroma

u op¢oj populaciji, detekcija veca od 70% uz navise 5% lazno pozitivnih (3,4)
Parametri prenatalnog probira su:

e nuhalno zadebljanje, udaljenost tjeme, trtica, biokemijski probir hCG i PAPPA-A u
izraCunu zajednickog rizika (kombinirani probir). Postavljanje dijagnoze
karotipizacijom korionskih resica

e U drugom tromjeseéju trudnoce radi se trostruki (AFP,hCG,uE3) i Cetverostruki
(AFP,hCG,uE3,inhibin A), karotipizacija stanica plodne vode uzima se kao metoda

potvrde dijagnoze (4)

U normalnoj trudnoéi razina AFP-a u serumu majke raste od 11,3 ng/ml u osmom tjednu
trudnoée do 250 ng/ml u trideset drugom tjednu trudnoce. Nakon toga razina AFP-a lagano
opada do poroda. Razina hCG-a u serumu majke raste u prvom tromjesecju i postize razinu od
100,000 mIU/ml, izmedu sedmog i devetog tjedna trudnoce zatim vrijednosti se postepeno
smanjuju do dvadesetog tjedna trudnoce nakon cega ostaju na istoj razini do poroda. U
normalnoj trudno¢i, vrijednosti inhibina A rastu od 7. do 9. tjedna trudnoce i dosezu vrhunac
od ~550 pg/ml. Nakon ¢ega kontinuiranu opadaju do 14. tjedna trudnoce. Vrijednosti uE3
detektiraju se u devetom tjednu gestacije, iznose 0.05 ng/ml nakon toga kontinuirano rastu do
poroda. Vrijednosti PAPPA-A u maj¢inom serumu mogu se odrediti poslije Cetvrtog tjedna
gestacije nakon ¢ega eksponencijalno rastu u prvom tromjesecju. Nakon toga uspon se javlja

polako i nastavlja do poroda (14).
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Uloga alfa-fetoproteina u probiru

AFP glavni najvazniji je glikoprotein plazme, u trudno¢i sintetizira ga fetalna jetra, Zumanjcana
vreca 1 u malim koli¢inama gastrointestinalni sustav. Njegova uloga klju¢na je u ranom Zivotu

ploda gdje obavlja zada¢u imunosupresije, osmotske regulacije i serumskog nosaca (3).

Vrijednosti AFP-a promjenjive su tijekom trudnoce. Vrijednosti u plodnoj vodi i serumu fetusa
slijede dinamiku staranja u fetalnoj jetri najviSa je treCem tromjesecju trudnoce. Vrijednost

APF-a u serumu majke je za 100 do 150 puta niza nego ona u plodnoj vodi (14).
Uzroci koji dovode do snizenja APF-a u serumu majke:

e defekti neutralne cijevi: spinabifida, anecefalija, encefalokela
e mala tjelesna tezina majke
e cCrnrasa
e viSeplodna trudnoca
e intrauterina smrt ¢eda
e Spontani pobacaj
e anomalije ¢eda:
= gatroshiza ili omfalokela
= Kkongenitalna nefroza
= duodenalna ili ezofagealna atrezija

= oligohidroaminos, hidrocefalus (14)

Uzroci koji dovode do povisenja koncentracije APF-a

trisomija fetusa
= sindrom Down
= sindrom Edward

= sindrom Patau

velika tjelesna teZina majke

u trudnica na inzulinskoj terapiji

hidatiformna mola (14)
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4.1.3. Ostali biokemijski markeri u prenatalnom probiru

Humani korionski gonadotropin

Humani korionski gonadotropin je glikoprotein sastavljen od dvije vezane podjedinice alfa i
beta. Sintetizira se u posteljici i rani je biljeg trudnoce. Detektira se u krvi trudnice ve¢ sedam
dana nakon oplodnje. Povisene razine hCG prisutna je u preeklampsiji, u tumorima testisa,
mokra¢nog sustava, te trudno¢ama sa Down sindromom. Imumokemijske metode, ovisno o
specifi¢nosti antitjela koje kostite, odreduju ukupni BhCG ili intaknti hCG ili njegovu slobodnu
B podjedinicu (3,14) .

Nekonjugirani estriol
Estriol je dominantan estrogen u trudno¢i, marker funkcije placente i fetalne nadbubrezne
zlijede. U trudno¢ama sa sindromom Down 1 Edwards sindromom prisutne su niske razine

erstiola u odnosu na razine u euploidnih trudnoca (3,14).

Inhibin A
Inhibin negativnom povratnom spregom suspreze otpustanje hCG i posljedi¢no smanjeno luci
i inhibin A. Opisani mehanizam djeluje otezano u trudnoc¢i sa Down sindromom gdje dolazi do

povisenih razina inhibina A tijekom prvog i drugog tromjesecja (3,14).
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4.1.4. Neinvazivno prenatalno testiranje - NIPT

Neinvazivno prenatalno testiranje (eng. non invasive prenatal test) zasniva se na analizi
slobodne stani¢ne DNA (cfDNA) u maj¢inoj krvi. Veéina cfDNA u krvi trudnice potice od nje
same, s fetalnim komponentama (cffDNA) udjela 10 do 20%. CffDna proizlazi iz placente i
predstavlja potpuni fetalni genotip. U krivi majke cffDNA prisutna je od rane trudnoce i napusta
cirkulaciju trudnice satima nakon poroda. Ukoliko fetus ima Down sindrom u cirkulaciji ¢e biti
prisutna poviSena koncentracija specificnih  za Down sindrom. Najces¢e se testiranjem
utvrduje rizik Down sindroma, Edward sindroma i Patau sindroma, kao i stanja uzrokovana
nedostatkom ili dodatnim X i Y kromosomima. Test se provodi uzimanjem uzorka Krvi
trudnice, nakon 10. tjedna gestacije. Testiranje se provodi u laboratorijima predvidenim za
obradu tog tipa a sami rezultat testiranja ¢ekaju se cca 10 do 14 dana. Osim utvrdivanja

navedenih rizika od kromosomskih anomalija, testom se moze utvrditi spol djeteta (1,7).

Pouzdanost i osjetljivost NIPT-a iznosi vise od 99%. Sto znaci da NIPT vrsi identifikaciju da

fetus nosi trisomiju sa to¢nos¢u visSom od 99% ili da fetus ne nosi trisomiju sa to¢nos¢u viSom

od 99% (4).
Cimbenici rizika za provodenje testa ukljuéuju:

e dob trudnice veca od 35 godina
e osobna ili obiteljska anamneza s kromosomskom abnormalno$¢u
e kromosomske abnormalnosti prisutne kod majke ili oca

e pozitivan nalaz neinvazivnih probira i dr. (4)
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4.2. Invazivne metode probira

U rizi¢nih parova za kromosomopatije pozeljno je napraviti geneticko savjetovanje te odrediti
biokemijske parametre i ultrazvu¢ne markere. Indikacije za invazivnu prenatalnu dijagnostiku,
u genetickom savjetovanju su: dob majke viSa od 37 godina, ili visa od 35 u rizi¢nih parova,
kromosomopatije u obitelji, kromosomopatije predhodno rodenog djeteta, malformacije
predhodno rodene djece, sturkturne i numerice aberacije roditelja, genopatije, abnormalnosti
uocene ultrazvukom, zastoj u rastu ploda, rizican kombinirani probir, infekcije u trudno¢i,

uzimanije lijekova, neuromuskularne bolesti i dr. (1,2,3).

Ultrazvu¢no vodene metode koje se u danasnje vrijeme rutinski izvode u prenatalnoj
dijagnostici su: amniocenteza, biopsija korionskih resica, biopsija posteljice, kordocenteza.
Uziorci dobiveni navedenim postupcima koriste u svrhu citogeneti¢ke obrade tj, odredivanja

kariotipa i spola fetusa, analiziranje rekombiniranjem DNA i biokemijske analize (1,3) .

Prije izvodena zahvata pacijenticu treba informirati o samom zahvatu, na¢inu na koji se izvodi,
moguéim rizicima za trudnicu i dijete, vremenu koje je potrebno da bi se dobili rezultati,
planiranju daljnjih koraka nakon postupka. Medicinska sestra nakon edukacije pacijentice i

upoznavanja sa zahvatom treba pacijenticu traziti potpisanu suglasnost za izvodenje postupka.

4.2.1. Amniocenteza

Amniocenteza je postupak izvlacenja anmionske tekucine iz Supljine maternice iglom,
transabdominalnom pristupom pod nadzorom ultrazvuka, kako bi se dobio uzorak fetalnih
stanica. Postupak izvod ginekolog/opstetri¢ar uz asistenciju medicinske sestre. Aminicenteza
se izvodi od 11. tjedna trudnoée na dalje, s raznim kromosomskim, biokemijskim,
molekularnim i mikrobioloskim testiranjima koji se izvode na uzorku amnionske tekucine.
Najces¢i razlozi izvodenja postupka su omogucéavanje prenatalnog dijagnosticiranja
kromoskomskih abnormalnosti, poremecaja pojedinacnih gena, fetalnih infekcija,
intraamnionskih upala, kao i za procjenu zrelosti pluca fetusa. Postupak nosi rizik od gubitka
fetusa od priblizno 0,5% (raspon od 0,0,6-1%) kada se izvodi u drugom tromjesec¢ju, nakon

srastanja amnionske membrane s korionom. Postoji i rizik od istjecanja amnionske tekucine
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(priblizno 0,3% sluc¢ajeva 1 drugih rijetkih komplikacija, placentarne hemoragije,
intraamnionskog krvarenja, hematoma trbusne stjenke i fetalnih lezija. Prije zahvata pacijentica
treba isprazniti mokraéni mjehur. Pacijentica treba zauzeti leZze¢i polozaj sa razmaknutim
nogama. Trbuh i mjesto punkcije Ciste se antiseptikom, dok se na ultrazvucnu sondu navlaci
sterilna vrecica i stavlja kontaktni gel.. Najneugodniji dio postupka za pacijenticu je punkcija.
U amnionsku Supljinu ulazi se punkcijom kroz zid maternice pod kutem od 45°, spinalnom
iglom debljine 20-22 G. Igla se spontano puni amnionskom tekuc¢inom. Kako bi sprijecili
kontaminaciju uzorka u odvojenu Spricu aspirina se prvih 1.5 ml amnionske tekucine, u drugu
Spricu aspirira se od 15 do 20 ml tekucine, uzimaju¢i u obzir gestacijsku dob, te se Salje na
citogentsku obradu. Trudnice se hospitaliziraju na 24 sata, primjenjuje se preventivna ili

terapijska tokoliza i prema potrebi Rh profilaksa (1,2,15).
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Slika 4.1. Prikaz postupka Amniocenteze
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4.2.2. Biopsija koriona

Uzorkovanje koriona (CVS) postupak je u kojem se uzima mali uzaorak tkiva (korionskih
resica) iz posteljice u ranoj trudnoci. Genstske informacije (kromosomi) u ovom tkivu identi¢ne
su onima fetusa. Genetskom analizom koriona predvida se, u ranoj trudno¢i, hoce li fetus imati
kromosomski poremecaj poput Down sindroma. Glavna razlika izmedu amniocenteze i CVS-a
je u tome sto se CVS moze obaviti nekoliko tjedana prije amnioceneteze, obi¢no u 10.-13.

tjednu gestacije. CVS se izvodi kroz cerviks (transvaginalni CVS) ili kroz trbuSnu stjenku
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(transabdominalni CVS). Transcervikani CVS aspiracija koriona izvodi se porteks i angiomed
kateterom. Nakon dezinfekcije pod nadzorom ultrazka uvodi se kateter do sredine korionskog
tkiva te u kateter aspirira 10 do 20 ml korionskog tkiva u Strcaljku koja sadrzi medij za
karotipizaciju. Transabdominalana aspiracija izvodi se preko trbusne Stjenke,spinalnom iglom
od 16 do 20 G, navodenjem ultrazvukom. Transabdomilnalana tehnika nosi manji rizik od
komplikacija ali se njome dobiva manje uzorkovanog materijala. Nakon zahvata RH-negativnoj
trudnici daje se protekcija anti-D imunoglobulina zbog prevencije Rh-imunizacije.
Komplikacije nakon postupka uzimanja korionskih resica sli¢ne su onima nakon amniocenteze

(1,16).

_ Transcervical

:__4
Placenta \
\ l/—‘“_ =
A7

S

Slika 4.2. Prikaz postupka uzorkovanja koriona

Izvor: https://www.uptodate.com/contents/images/P1/65622/CVS_Pl.jpg

4.2.3. Bijopsije posteljice

Placentocenteza ili kasni CVS uzorkovanje tkiva posteljice u drugom ili treCem tromjese¢ju
trudnoe za provedbu karotipizacije fetusa, enzimske i DNA analize. Pri postupku
plancentocenetze Koristi se ovisno o vremenu gestacije spinalna igla debljine 18 G kod
uzorkovanja u drugom tromjesecju tj igla debljine 16 G kod uzorkovanja u treCem tromjesecju

trudnoce. Postupak plancentocenteze jednak je onom kod uzorkovanja korinoskih resica (16).
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4.2 4. Kordocenteza

Perkutana aspiracija krvi pupkovine (PUBS) je dijagnostic¢ki-terapijski postupak koji se
primjenjuje za dobivanje krvi iz pupkovine fetusa pocevsi od 18. tjedna gestacije sve do poroda.
Najces¢e indikacije za PUBS su: genetski poremecaji, brza karotipizacija kod neuspjele
amniocentez/ CVS-a, patoloski ultrazvuéni nalaz i usporenoi rasta ploda, zatim kod konalnih
infekcija toksoplazmom, virusom Rubella, varicella, citomagalovirus, hrepex simplexa i te kod
poremecaja koagulacije. Terapijska funkcija kordocinteze o€ituje se pri primjeni intrauterine
transfuzije kod Rh imunizacije, pri poremecajima koagulacije, kod primjene genske terapije i
dr. Kao i kod prije opisanih dijagnostickih postupaka, PUBS se izvodi ultrazvuénim
navodenjem. Velicina igle odabire se uzimajuci u obzir gestacijsku dob, smjestaj pupkovine i
posteljice te konstituciji trudnice, najcesce se rabe igle promjera 20 do 22 G. Izvodenje zahvata
u ranoj trudno¢i nosi ve¢i rizik od nezeljenih komplikacija sa povec¢im rizikom od spontanom
pobacaja. Najcesce vrijeme izvodenja zahvata je od 18. do 22. tjedna gestacije. Komplikacije
koje se mogu javiti nakon postupka su fetalna bradikaridija ili asistolija, infekcije, prijevremeno

pucanje vodenjaka, prijevremeni pobacaj/porod i dr. (3,17).

DIJAGNOZA TRUDNOCE
GENETICKI SAVJET

D T

] |

| ¢ TVS PREGLED (11-141j.) ¢ v ’

KONTROLE

BIOKEMIJSKI TEST PROBIRA l ) )
(11—14tj.; 1517 j.) il 1373
DS, ES =< ™~ NTD
l ¢ # UZ pregled # ]
| I L Z v
|+¢ AMNIOCENTE Z A**

* hard biljeg ili kombinacija soft biljega
** ili biopsija koriona/placente

Slika 4.3. Nacionalne smjernice za probir kromosomopatija

Izvor: Nacionalna stru¢na preporuka za prenatalni probir i dijagnostiku kromosomopatija. Gynaecol

Perinatol. 2010; 19(2):119-126. Dostupno na: https://hrcak.srce.hr/68446
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4.3. Uloga medicinske sestre u postupcima prenatalnog probira i
dijagnostike

Prenatalna obrada sastoji se od niza detaljnih biokemijskih i ultrazvucnih pregleda, pomocu
kojih se otkrivaju brojne nasljedne bolesti i anomalije ploda. Ove pretrage se rade kod
trudnica koje imaju povecani rizik za malformacije ploda. Glavni cilj prenatalne dijagnostike
prvenstveno je rodenje zdravog djeteta. Kako bi se taj cilj uspjesno ostvario, medicinske

......

trudnoce (18).

4.3.1. Uloga medicinske sestre u pripremi trudnice za neinvazivne postupke

Uloga medicinske sestre pri ultrazvu¢nim pregledima pocinje dolaskom trudnice u ginekolosku
ambulantu. Medicinska sestra pomaze trudnici pri popunjavanju anamnestickih podataka bitnih
za daljnju obradu, objasSnjava $to moze ocekivati od pregleda te postupke koje ¢e ginekolog
provoditi. Vrlo je vazna psiho-fizicka priprema trudnice te detaljno objasnjavanje postupka
kako bi smanjili anksioznost trudnice uzrokovanu nepoznavanjem dijagnostickih postupka i
ishoda dijagnostickih postupaka. Trudnicu treba uputiti na dostupne informativne letke i pisane
materijale kako bi imala samostalno moguénost prouciti Sto ¢e je ocekivati za vrijeme pregleda.
Ukoliko je moguce trudnici treba dozvoliti prisutnost pratnje kako bi se trudnica mogla opustiti
osjecati sigurnije. Smirenost trudnice imat ¢e pozitivan utjecaj na tijek pregleda. Po zavrsetku

pregleda trudnicu po potrebi i preporuci lije¢nika treba naruciti za ponovni pregled (18).

Prije samog izvodenja ultrazvu¢nog pregleda nije potreba posebna priprema pacijentice.
Pacijenticu se upiti da zauzme odgovarajuci poloZaj na stolu za preglede, ukoliko se pregled
radi u ranoj trudno¢i objasniti joj da treba imati pun mjehur. Re¢i joj da je moguce da ¢e osjetiti
nelagodan osjecaj pri pritisku sonde na pun mjehur. Po zavrSetku pregleda pomo¢i pacijentici

pri uklanjanju kontaktnog gela i silazenju sa stola za preglede (18).

Uloga medicinske sestre u biokemijskom probiru odnosi se provodenje edukacije o testiranju.
Za mnoge pacijentice 1 parove to je zbunjujuce, emocionalno nabijeno i neizvjesno iskustvo.

Potrebno je temeljito objasniti postupak i ponuditi sve dostupne informacije, objasniti
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pacijentici koji su razlozi uzimanja uzoraka i provodenja analize. Objasniti da se definitivna
dijagnoza ne moze postaviti bez provodenja invazivnih postupaka poput amnicenteze. Dati
pacijenti da postavi pitanja vezana uz testove probira i poStivati njenu odluku vezanu u

provodenje istih (18).

4.3.2. Sestrinske dijagnoze kod pripreme trudnice za neinvazivne postupke

Moguce sestrinske dijagnoze kod pripreme trudnice za neinvazivni pregled su:

e Neprihvacdanje vlastitog tjelesnog izgleda
e Neupucenost

e Strah
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Neprihvacanje vlastitog tjelesnog izgleda

Definicija dijagnoze: ,,Promjena u poimanju vlastitog tjelesnog izgleda “ (19)

Tablica 4.1. Prikaz sestrinske dijagnoze Neprihvacanje vlastitog tjelesnog izgleda

Sestrinska dijagnoza

Cilj

Intervencije

Neprihvacanje vlastitog

tjelesnog izgleda

Pacijentica ¢e  prihvatiti
nastale promjene u izgledu

Pacijentica ¢e brinuti o
promijenjenom dijelu tijela
bez nelagode

Poticati pacijenticu da iznese
misljenja vezana uz
percepciju vlastitog izgleda

Educirati  pacijenticu 0
ocekivanim tjelesnim
promjenama vezanim Uz
trudnocu

Omogucditi razmjenu

iskustava s trudnicama koje
su bile u sli¢noj situaciji

Osigurati trudnici edukativne
materijale o trudno¢i

Zajedno s  pacijenticom
planirati nacin prilagodbe na
novonastalu situaciju npr.
odabir trudnicke odjece

lzvor: Autor
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Neupucenost

Definicija dijagnoze: ,,Nedostatak znanja i vjestina o specificnom problemu *“ (20)

Tablica 4.2. Prikaz sestrinske dijagnoze Neupucenost u postupke prenatalnog probira

Sestrinska dijagnoza

Cilj

Intervencije

Neupucenost u  postupke

prenatalnog probira

Pacijentica ¢e

verbalizirati

Znanja

naucena

Poduciti
vaznostima
probira

pacijenticu o
prenatalnog

Prilagoditi edukativne
metode pacijenti¢inim
kognitivhim moguénostima

Ohrabriti
postavljanje
specificnom
testu

pacijenticu  na
pitanja 0
prenatalnom

Objasniti pacijentici svrhu
pregleda

Objasniti pacijentici $to se od
nje trazi tokom postupka

edukativne
trudno¢i 1
prenatalnog

Osigurati
materijale o
postupcima
probira

Traziti od pacijentice da
demonstrira novo usvojena
znanja o postupcima

lzvor: Autor
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Strah

Definicija dijagnoze ,,Negativan osjecaj koji nastaje usred stvarne ili zamisljene opasnosti
(20)

Tablica 4.3. Prikaz sestrinske dijagnoze Strah od dijagnosti¢kog postupka

Sestrinska dijagnoza Cilj Intervencije

Strah  od dijagnostickog | Pacijenticu nece biti strah Definirati s pacijenticom
postupka faktore koji dovode do
pojeva osjecaja straha

Stvoriti ~ okruZenje  od
povjerenja

Poticati  pacijenticu  da
verbalizira strah

Obavijestiti pacijenticu o0
planiranom dijagnostickom

postupku

Usmijeriti  pacijenticu  ka
pozitivnim mislima

Poduciti pacijenticu
metodama distrakcije

Osigurati poticajnu okolinu
za pacijenticu

Stvoriti osjecaj sigurnosti

lzvor: Autor
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4.3.3. Uloga medicinske sestre kod invazivnim dijagnostickih postupaka

Uloga medicinske sestre odnosi se na informiranje pacijentice o dijagnosti¢kom postupku tj. 0
kakvom se zahvatu radi, koliko traje te koje su moguée komplikacije. Takoder bitan dio
sestrinske njege odnosi se na psiholosku i emocionalnu podrsku pacijentici. Medicinska sestra
treba pacijentici objasniti koliko se ¢ekaju rezultati i koji su moguci postupci ukoliko dode do
patolosSkog nalaza. Neposredno prije samog postupka uloga je u pripremi pacijentice, osoblja i
instrumenata za izvodenje postupka te nakon samog postupka, pri pracenju stanja nakon

izvodenja postupka (18).

4.3.3.1. Uloga medicinske sestre pri izvodenju postupka amniocenteze

Pri pripremi za amniocentezu potrebno je informirati pacijenticu o postupku te savjetovati joj
da isprazni mjehur kako bi se izbjegao rizik od punkcije mjehura. Potrebno je izmjeriti vitalne
znakove pacijentice prije izvodenja amniocenteze. Nakon postupka potrebno je pacijentici
pomoc¢i da zauzme udoban polozaj. Mjeriti vitalne znakove majke te otkucaje srca fetusa svakih
15 minuta prvih sat vremena nakon postupka. Nadzirati mjesto punkcije te pripaziti na znakove
koji upucuju na pojavu komplikacija kao $to su krvarenja, curenje amnonske tekucine, pojavu

gréeva, vaginalnog krvarenja, promjene u fetalnoj aktivnosti i dr (18).

Ukoliko rezultati testiranja upucuju na fetalne anomalije potrebno je pruziti emocionalnu
podrsku pacijentici, upiti je na grupe podrSke 1 potrebu genetskog savjetovanja gdje ce

pacijentica dobiti danje informacije i pomo¢ pri razumijevanju rezultata testiranja (18).

4.3.3.2. Uloga medicinske sestre pri izvodenju postupka uzorkovanja korionskih resica

Prije pocetka postupka treba zabiljeziti vitalne znakove pacijentice, informirati pacijenticu o

potencijalnim rizicima koje nosi zahvat te incidenciji pojave rizika.
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Medicinska sestra pomaze pacijenti da zauzme odgovarajuci polozaj, na ledima sa nogama
savinutima u koljenima. Pacijentici treba reci da ¢e postupak trajati otprilike 15 minuta. Ukoliko
se izvodi transabdomnilani CVS, savjetuje se pacijentici da napuni mokraéni mjehur tako $to
¢e joj se reci da pije vece koli¢ine tekucine. Potrebno je objasniti da ¢e lijeCnik punkcijom iglom
kroz abdominalni zid uzeti uzorak korijona koji ¢e biti koriSten pri daljem testiranju. Nakon

prikupljanja uzoraka lije¢nik ¢e ukloniti iglu (18).

Kod izvodenja transcervikane CVS pacijenticu se uputi da isprazni mjehur prije izvodenja
postupka. Objasniti postupak da ¢e lijecnik kroz rodnicu, pomocu katetera, navoden
ultrazvukom uzeti uzorak te poslati na danju analizu. Nakon zavrSenog postupka pomoci
pacijentici pri zauzimanju odgovarajuéeg polozaja, brisanju ostataka kontaktnog lubrikanta te
ostalih mogu¢ih izlu€evina. Pacijentici savjetovati mirovanje u trajanju od 48 sati 1 uputit na

znakove poput pojave groznice, gréeva i vaginalnog krvarenja, te da ih prijavi (18).

4.3.3.3. Uloga medicinske sestre pri postupku izvodenja kordocenteze

Potrebno je temeljito objasniti postupak pacijentici. Pomo¢i joj da zauzme odgovarajuci polozaj
na stolu za pregled te pomo¢i lije¢niku pri dezinfekciji mjesta punkcije. Za vrijeme trajanja
postupka vrs$i se monitoring vitalnih znakova pacijentice i prate se otkucaji srca fetusa.
Ultrazvuéna kontrola stanja mjesta punkcije radi se unutar sat vremena nakon zahvata kako bi
se iskljucilo krvarenje ili pojava hematoma. Potrebno je kontinuirano pracenje vitalnih znakova
pacijentice i fetusa u prvih dva sata nakon zahvata, prije otpusta pacijenticu je potrebno uputiti

da pripazi na moguce znakove infekcije, pojavu kontrakcija i promijene fetalne aktivnosti (18).
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4.3.4. Sestrinske dijagnoze kod invazivnih metoda prenatalnog probira

Moguce sestrinske dijagnoze kod pripreme trudnice za invazivne metode prenatalnog probira

Su:

e Anksioznost
e Visok rizik infekciju
e Bol

Anksioznost

Definicija dijagnoze: ,,Nejasan osjecaj neugode i / ili straha pracen psihomotornom napetoscéu,
panikom, tjeskobom, najcesce uzrokovan prijetecom opasnosti, gubitkom kontrole i sigurnosti

s kojom se pojedinac ne moze suociti. ** (21)

Tablica 4.4. Prikaz sestrinske dijagnoze Anksioznost u/s nedostatnim znanjem o postupku

Sestrinska dijagnoza Cilj Intervencija

Anksioznost u/s | Pacijentica ¢e prepoznati | Objasniti pacijentici da je strah
nedostatnim znanjem o | znakove straha i znati ih | fizioloSka pojava

postupku verbalizirati

Stvoriti empatijski odnos s
Pacijentica  ¢e  usvojiti | pacijenticom

znanje o postupku
Stvoriti osje¢aj povjerenja

Koristiti nacin komunikacije
prilagoden potrebama
pacijentice

Poduciti pacijenticu tehnikama
relaksacije, vjezbama disanja

Osigurati pisane materijale i
pamflete o postupku

Poticati pacijenticu da usmeno
izlozi nauc¢eno znanje

lzvor: Autor
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Visok rizik za infekciju

Definicija dijagnoze: ,,Stanje u kojem je pacijent izlozen riziku nastanka infekcije uzrokovane

patogenim mikroorganizmima koji potjecu iz endogenog i/ili egzogenog izvora. “ (21)

Tablica 4.5. Prikaz sestrinske dijagnoze Visok rizik za infekciju

Sestrinska dijagnoza Cilj Intervencije
Visok rizik za infekciju | Nece do¢i do infekcije Zabiljeziti vitalne znakove
sekundarno amniocenteza prije postupka

Pripremiti mjesto punkcije
koristenjem dezinficijensa

Pripremiti  pacijenticu  za
postupak, reci joj da isprazni
mjehur

Koristiti  pravila  asepse
prilikom dijagnostickog

postupka

Pratiti vitalne znakove nakon
postupka

Pratiti mjesto punkcije nakon
zahvata

Prepoznati potencijalne

znakove infekcije

lzvor: Autor
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Bol

Definicja dijagnoze: ,,Neugodan nagli ili usporeni osjetilni i cuvstveni dozivijaj koji proizlazi

iz stvarnih ili mogucih osStecenja tkiva s predvidljivim zavrsetkom u trajanju kracem od 6

mjeseci ““ (20)

Tablica 4.6. Prikaz sestrinske dijagnoze Bol u/s dijagnostickim postupkom

Sestrinska dijagnoza

Cilj

Intervencija

Bol u/s
postupkom

dijagnostickim

Pacijentica ¢e na skali boli
pokazati smanjenu razinu boli
s obzirom na pocetni intenzitet

Izmjeriti vitalne funkcije
Prepoznati znakove boli

Pruziti emocionalnu podrsku
pacijentici

Poticati pacijenticu da
verbalizira osjecaj boli
Primijeniti ordiniranu
farmakolosku terapiju
Oduvrati pacijenticu od

razmi$ljanja o boli

Koristiti metode relaksacije za
vrijeme trajanja postupka

Dokumentirati pacijentove
procjene boli
Upozoriti lijecnika na

prisutnost boli kod pacijentice

Pruzati emocionalnu podrsku
pacijentici

lzvor: Autor
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5. RASPRAVA

Prenatalnim probirom postize se rana detekcija abnormalnosti za vrijeme trudnoce. Prenatalni
probir omogucuje budu¢im roditeljima pravodobne informacije na temelju kojih mogu donesti

odluke o daljnjoj trudno¢i i osigurati sebi i djetetu ranu prenatalnu skrb (1,2)

Testovi koji se koriste u probiru su neinvazivni i obuhvacaju ultrazvuéne preglede i odredivanje
biokemijskih testova fetalnih anomalija, a izvode se tokom prvog i ranog drugog tromjesecja i

uvelike smanjuju potrebu za invazivnim dijagnosti¢kim postupcima (1,4).

Kako bi se uspjesno detektirale abnormalnosti svim trudnicama preporucuje se ultrazvucni
pregled u prvom tromjesecju trudnoce. Trudnice sa navrSenih 36 godina spadaju u rizi¢nu
skupinu u kojoj je dokazana veca prevalencija kromosomopatija bez obzira na broj prethodnih

trudnoca i broja poroda, te se kod njih preporuca invazivna dijagnostika (1).

Prenatalne testove potrebno je to¢no interpretirati, pozitivan nalaz ne moZe sa sigurnoséu
odrediti da li ¢e dijete imati neki oblik kromosomopatije. Kako bi se postavila definitivna
dijagnoza potrebno je provesti invazivne testove koji ¢e moci definitivno potvrditi ili otkloniti
sumnju na abnormalnosti. Invazivni dijagnosti¢ki postupci nose odredene rizike za plod i

trudnicu i ¢esto predstavljaju dodatan stres i izvor zabrinutosti za buduce roditelje (1,6).

Tehnoloski napredak, poboljSanje Zivotnih uvjeta 1 medicinski napredak omogucili su razvoj
prenatalne skrbi, dovele su do manje smrtnosti 1 ve¢eg broja obavljenih pregleda s naglaskom

na prenatalne testove.

Pri provedbi neinvazivnih i invazivnih postupaka bitnu ulogu ima medicinska sestra koja uz
lijecnika je prisutna od pocetka postavljanja dijagnoze trudno¢e do samog poroda. Edukaciji
trudnice o samim postupcima i tome $to moze ocekivati zauzima veliki dio posla medicinske

sestre (18).
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6. ZAKLJUCAK

Zbog promjena u organizmu trudnice, svaku trudnocu je vazno Kontinuirano pratiti, ne samo
od strane trudnice ve¢ i od strane ginekologa i medicinske sestre sa svrhom pracenja fizioloskog
razvoja fetusa, zdravlja trudnice i moguénosti pravovremenih intervencija u slu¢aju nastanka
neke od moguéih komplikacija. Uloga medicinske sestre je velika prilikom prac¢enja trudnoce i
prilikom provedbe prenatalnog testiranja, stoga je vazna suradnja medicinske sestre i lije¢nika
specijalista ginekologije i opstetricije u pracenju fizickog i psiholoskog stanje trudnice. Vazno
je naglasiti ulogu kvalitetne komunikacije medicinske sestre i trudnice u svrhu prepoznavanja

i pracenja nastanka moguéih komplikacija tokom trudnocu.

Medicinska sestra treba posebnu paznju usmjeriti ka riziénim trudnoé¢ama, trudnicama sa
kroni¢nim bolestima i stanjima te trudnicama s odredenim poteSko¢ama tokom trudnoce koje
zahtijevaju ces¢e kontrolne preglede, ali svakako zdravstvena skrb za trudnicu treba biti

prilagodena svakoj trudnici ponaosob ovisno o specificnim potrebama trudnice.

Tokom trudnoce trudnica treba pro¢i od odreden broj ginekoloskih pregleda, s time da bi se
prvi pregled trebao obaviti do 12. tjedna trudnoce. Pregled se sastoji od uzimanja anamneze,
ginekoloskog pregleda i uzimanja Papa testa (4). Danas, ultrazvuéni pregledi su neizostavni dio
svakog pregleda uredne i patoloske trudnoce. Uz tri osnovna ultrazvucna pregleda,
biokemijskog testiranja seruma ponekad se vrse i posebni invazivni dijagnosticki postupci kod
riziénih trudno¢a. Medicinska sestra ima ulogu od pripreme fizicke pripreme trudnice do
asistiranja pri zahvatima i uzorkovanjima do psiholoske podrske parovima prilikom suo¢avanja

s losim nalazima prenatalnog probira .
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8. OZNAKE | KRATICE

HCG- humani korionski gonadotropin

APF- alfa-fetoprotein

WE3- nekonjugirani estriol

PAPP-A- od engy. pregnancy associated plasma protein A
DNA- deoksiribonukleinska kiselina

BMI- od engl. body mass index

KKS- kompletna krvna slika

TORCH- od engl. Toxoplasmosis, Other Agents, Rubella, Cytomegalovirus, Herpes Simplex
PAPA test- test po Papanicolau

CVS- od engl. Chorionic villus sampling

MRI- od engl. Magnetic resonance

UZ- ultrazvuk

CRL- od engl. Crown-Rump Length

BPD- od engl. Biparietal length

HC- od engl. Head circumference

FL- od engl. Femur lenght

NT- od engl. Nuchal translucency

PUBS- od engl. Percutaneous umbilical blood sampling
NIPT- od engl. Non invasive prenatal testing

CFDNA- od engl. Cell free DNA
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9. SAZETAK

Prenatalna skrbi obuhvaca pojmove prenatalni probir i prenatalna dijagnostika. Prenatalni
probir je proces testiranja populacije sa odredenim markerima kako bi identificirali pojedince

sa viSim rizikom za odredene abnormalnosti.

Prenatalne metode probira su biokemijske, ultrazvucne i genomske. Biokemijske metode
podrazumijevaju otkrivanje serumskih parametra u majcinoj krvi poput humanog korionskog
gonadotropina (hCG), alfa-fetoproteina (AFP), nekonjugiralnog estriola (LE3), PAPPA-A itd.
Ultrazvu¢ne metode podrazumijevaju upotrebu ultrazvuka za procjenu morfoloskih znacajki
fetusa. Genomski prenatalni pregled omogucuje pretrazivanje slobodne fetalne DNA u maj¢inoj
krvi. Prenatalna dijagnostika namece upotrebu invazivnih metoda koje omogucavaju
sakupljanje fetalnih stanica, trfoloblastnih stanica, amnionskih stanica ili krvnih stanica.
Invazivne metode kao §to su amniocenteza, biopsija koriona, biopsija posteljice i kordocenteza
za sobom nose rizike za plod kao $to su pobacaj ili ostecenje fetusa. Fetalne stanice koriste se

za citogeneticka ili molekularno-geneticka istrazivanja koja daju prenatalne dijagnoze.

Uloga medicinske sestre obuhvaca informiranje pacijentice o postupcima koji se izvode,
pruzanje psiholosku i emocionalnu podrske pacijentici. Medicinska sestra treba pacijentici
objasniti koliko se ¢ekaju rezultati i koji su mogucéi postupci ukoliko dode do patoloskog nalaza.
Medicinska sestra ima ulogu od pripreme fizicke pripreme trudnice do asistiranja pri zahvatima

i uzorkovanjima.

KLJUCNE RIJECI: prenatalna skrb, prenatalni probir, amniocenteza
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10. SUMMARY

Prenatal care includes the terms prenatal screening and prenatal diagnosis. Prenatal screening
is the process of testing a population with certain markers to identify individuals at higher risk

for certain abnormalities .

Prenatal screening methods are biochemical, ultrasound, and genomic. Biochemical methods
include the detection of serum parameters in the mother's blood, such as human chorionic
gonadotropin (hCG), alpha-fetoprotein (AFP), non-conjugated estriol (uE3), PAPPA-A, etc.
Ultrasound methods involve the use of ultrasound to assess the morphological characteristics
of the fetus. Genomic prenatal examination allows the search for free fetal DNA in the
mother’s blood. Prenatal diagnosis imposes the use of invasive methods that enable the
collection of fetal cells, triphoblastic cells, amniotic cells or blood cells. Invasive methods
such as amniocentesis, chorionic villus sampling, placental biopsy and cordocentesis carry
risks for the fetus such as miscarriage or fetal damage. Fetal cells are used for cytogenetic or
molecular genetic research that provides prenatal diagnosis.

Nursing management includes informing the patient about the procedures being preformed,
providing psyhological and emotional support. Nurse should explain to the patinet how long
the results are awated and the possible procedures if there is a patological finding in results.
Nurse has a role of preparing the patient for procedure and asisting the doctor while procedure

is being preformed.

KEY WORDS: prenatal care, prenatal screening, amniocentesis
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