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Wskazania do przerwania cigzy ustalane
na podstawie wynikow diagnostyki prenatalnej
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W ciaggu ostatnich dwoch dekad badania nad genetycznym uwarunkowaniem
chorob poczynily ogromne postgpy. Dotyczy to w szczeg6lno$ci molekularnych
podstaw chordb i nowych technologii badan - a w szczeg6lnosci analizy DNA
umozliwiajacej precyzyjne rozpoznawanie coraz wigkszej liczby chordb i wad
wrodzonych oraz identyfikacj¢ par rodzicielskich obarczonych zwigkszonym
ryzykiem posiadania chorego potomstwa. Kobietom w ciazy obarczonym takim
ryzykiem proponuje si¢ diagnostyke prenatalng w celu wykrycia lub wykluczenia
okreslonej choroby ptodu. Istnieja rézne sposoby uzyskiwania materiatu plo-
dowego niezbgdnego do przeprowadzenia badanh prenatalnych. Sa to: biopsja
trofoblastu (pobranie matej probki kosmkéw fozyska) w 11-12 tygodniu ciazy,
amniocenteza (pobranie probki plynu owodniowego zawierajgcego komorki plo-
dowe — amniocyty) w 15-16 tygodniu ciazZy czy wreszcie kordocenteza (pobranie
probki krwi pgpowinowej plodu) zazwyczaj w 18-20 tygodniu cigzy lub pdz-
niej. Uzyskany material pfodowy — bezposrednio lub czgiciej po wyhodowaniu
z niego wigkszej iloSci komdrek ptodowych — poddaje si¢ analizie cytogene-
tycznej — w celu wykrycia aberracji chromosomowych, biochemicznej —~ w celu
rozpoznania lub wykluczenia okres$lonych defektéw metabolicznych pfodu lub
tez analizie DNA, dzigki ktorej wykrywa si¢ mutacje bedace powodem wielu
genetycznie uwarunkowanych choréb monogenicznych - dziedziczonych zgodnie
z prawami Mendla.

Choroby te mozna tez wykry¢é w fazie preimplantacyjnej. Rozwijana od roku
1996 preimplantacyjna diagnostyka genetyczna (PDG) oparta jest na nowej
technice najwczesniejszego rozpoznawania choréb genetycznych. Stata si¢ ona
mozliwa dzi¢ki wprowadzeniu w roku 1978 metody zaptodnienia pozaustrojowego
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(in vitro fertilizaton, IFV); polega na pobraniu z 8-komérkowego zarodka jednej
lub dwdch komoérek, ktére poddaje si¢ analizie pod katem aberracji chromoso-
mowych i innych genetycznie uwarunkowanych choréb. Do implantacji w macicy
wybiera si¢ zarodki niedotknigte tymi chorobami. Wiréd specjalistow zajmujacych
si¢ profesjonalnie genetyka kliniczng oraz ginekologia i poloznictwem istnieje
dos¢ jednolity poglad na temat wskazafi do diagnostyki prenatalnej. Ogdlnie
biorac, chodzi o zwigkszone ryzyko wystapienia u plodu aberracji chromosomo-
wych (wskazania cytogenetyczne) i innych genetycznie uwarunkowanych chor6b
i wad rozwojowych. Ryzyko to moze by¢ bardzo wysokie, na przyktad 25-50%,
oraz zwickszone w stosunku do ryzyka w populacji ogblnej, ale nieduze: na
przykiad rzgdu 1:300-1:350 ustalone za pomoca badan przesiewowych I i/lub II
trymestru cigzy na podstawie wynikéw biochemicznej analizy surowicy krwi matki
i ultrasonograficznych markeréw nieprawidlowosci ptodu - takich na przyklad jak
zwigkszona przezierno§¢ karku (nuchal translucency) pomigdzy 11 i 13 tygodniem
ciazy. Wskazaniem do diagnostyki prenatalnej — zwlaszcza pod katem aberracji
chromosomowych — moze by¢ tez stwierdzenie w badaniu ultrasonograficznym
wad rozwojowych i innych nieprawidtowosci ptodu.

Diagnostyka prenatalna (przedurodzeniowa) stuzy zatem do wykrywania/roz-
poznawania wad oraz choréb zarodka i plodu. W niektérych przypadkach tak
wcezesne rozpoznanie wady/choroby moze by¢é wykorzystane w ukierunkowaniu
post¢powania lekarskiego i terapii plodu. W pozostalej cz¢Sci przypadkéw — nie-
stety, jak dotychczas przewazajacej - rozpoznanie ci¢zkiej i nieuleczalnej choroby
plodu moze wiaza¢ si¢ z decyzja rodzic6w o przerwaniu (terminacji) ciazy.

Powotaniem lekarza jest, przede wszystkim, podejmowanie préb leczenia
i ratowaniu Zycia. Ale w przypadkach wad letalnych (nie do pogodzenia z moz-
liwoscig przezycia) oraz powaznych, nieuleczalnych choréb i wad decyzj¢ co do
kontynuacji lub przerwania cigzy w wigkszosci krajéw §wiata oddaje si¢ w rece
os6b bezposrednio zainteresowanych, tzn. rodzicoéw.

Rola lekarza w poradni genetycznej polega na poinformowaniu danej pary
malzefiskiej na temat wysokosci ryzyka urodzenia dziecka chorego oraz na temat
istniejacych opcji w wyborze postgpowania w przypadku stwierdzenia u plodu
powaznych nieprawidiowosci genetycznych. Moze to by¢ donoszenie cigzy i uro-
dzenie dziecka chorego oraz przygotowanie si¢ do zapewnienia mu specjalnej
opieki i leczenia — nawet jesli leczenie to jest tylko cz¢Sciowo lub mato skutecz-
ne. I wreszcie, jesli prawo w danym kraju dopuszcza taka mozliwo$¢, okreslone
malzeistwo, po uzyskaniu nieprawidiowego wyniku badania prenatalnego, moze
zdecydowac si¢ na przerwanie ciazy.

W wigkszosci rozwinigtych krajow Swiata przestrzega si¢ zalecen etycznych
Swiatowej Organizacji Zdrowia (WHO) dotyczacych genetyki medycznej (1).
W paragrafie 4 dyrektyw WHO dotyczacych poradnictwa poprzedzajacego bada-
nie prenatalne stwierdza si¢ co nastgpuje:
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Nalezy przedyskutowaé z kobieta w ciazy opcje, ktére mozna bra¢ pod uwage, jesli wynik
badania wykaze chorobg plodu, na przyklad: a) urodzenie dziecka i zapewnienie mu opieki
w domu; b) umieszczenie dziecka w domu opieki spolecznej — jesli jest to mozliwe; c) zakwali-
fikowanie dziecka do adopcji; d) leczenie przedurodzeniowe lub leczenie we wezesnym okresie
po urodzeniu; e) przerwanie ciazy (1).

W zaleceniach WHO podkresla si¢ ponadto, ze badanie prenatalne wykony-
wane jest wylacznie w celu poinformowania rodzicéw na temat stanu zdrowia
ptodu. Za niedopuszczalne uwaza si¢ wykonywanie badan prenatalnych w innych
celach, jak na przykiad okreslenie pici (z wyjatkiem chordb recesywnych sprze-
zonych z chromosomem X, a wi¢c zagrazajacych tylko dzieciom pici meskiej)
lub testowania ojcostwa (z wyjatkiem przypadkow, w ktérych cigza powstaje
w wyniku gwaitu lub kazirodztwa).

W przypadkach stwierdzenia powaznych nieprawidlowosci pfodu nalezy usza-
nowac autonomig rodzicéw, To oni, a nie lekarz udzielajacy porady, podejmuja
decyzje co do kontynuacji lub przerwania cigzy - jezeli tylko regulacje prawne
w danym kraju taka mozliwoé¢ dopuszczaja (1).

W Polsce sprawg t¢ reguluje ustawa 646 z dn. 30.08.1996 roku. Artykuf 4a,
ustgp 1 brzmi nastg¢pujaco: Przerwanie cigzy moze by¢ dokonane wylacznie przez
lekarza w przypadku gdy:

»[---] 2) badania prenatalne lub inne przestanki medyczne wskazuja na duze
prawdopodobienstwo cigzkiego i nieodwracalnego uposledzenia plodu albo nie-
uleczalnej choroby zagrazajacej jego zyciu”. Wazny jest tez ustgp 2: ,W przy-
padkach okre$lonych w ustepie 1 pkt. 2 przerwanie ciazy jest dopuszczalne do
chwili osiggnigcia przez pl6d zdolnosci do samodzielnego zZycia poza organizmem
kobiety cigzarnej [...]”.

W praktyce przyjmuje sig, ze przerwanie cigZy na podstawie wymienionych
w art. 4a ustgp 1 wskazan dokonuje si¢ najpéZniej w 22 tygodniu ciazy — w wyjat-
kowych przypadkach do 24 tygodnia cigzy. Wymadg ten nie obowiagzuje jednak
w sytuacji, gdy plod jest w ogble niezdolny do zycia poza organizmem matki, jak
na przyklad w przypadkach bezczaszkowca (acranius) lub agenezji (braku) nerek.

W niektorych krajach europejskich i innych w przypadku powaznych choréb
1 wad plodu dopuszczalne jest przerwanie ciagzy w dowolnym stadium zaawan-
sowania ciazy (2, 3), co moze budzi¢ bardzo powazne kontrowersje.

Sytuacja w Polsce

Przerwanie cigzy w wyniku stwierdzenia choroby lub wady plodu nie jest dobrym
rozwigzaniem i ma wielu przeciwnikéw operujacych gléwnie argumentacjg
o charakterze §wiatopogladowym i religijnym. Przed takim ,rozwigzaniem”, jak
przerwanie ciazy, wzdragaja si¢ jednak wszyscy, zaréwno kobiety decydujace
si¢ na zabieg, jak rowniez cztonkowie ich rodzin i wykonujacy zabieg lekarze
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— ginekolodzy i poloznicy. Na podstawie swojego doSwiadczenia mogg stwierdzic,
ze réwniez wirdéd kobiet deklarujacych si¢ jako niewierzace s zdecydowane prze-
ciwniczki aborciji, ktére nie wyobrazaja sobie poddania si¢ zabiegowi przerwania
ciazy i o§wiadczaja, ze taka ich postawa nie ma nic wspdlnego z wiara.

W latach osiemdziesiatych ubieglego wieku prowadzilem ,,Program badafi
prenatalnych dla Warszawy i Wojewddztwa Stotecznego - finansowany czg§ciowo
z funduszéw amerykanskich (4). W czgéci socjologicznej Programu analizowana
byta m.in. religijnos¢ kobiet korzystajacych z diagnostyki prenatalnej, a wigc
z zatozenia, w znacznej wigkszosci, zdecydowanych na aborcj¢ w razie stwierdze-
nia powaznej patologii pfodu. Kobiety te odpowiadajac na pytania ankieteréw,
wypowiedzialy si¢ m.in. na temat swojej religijnosci: 41% deklarowalo si¢ jako
wierzace i praktykujace, 39% jako nieregularnie praktykujace, 15% wierzace, ale
niepraktykujace, 5% jako niewierzace. Okazalo si¢ przy tym, ze odsetki te nie
réznily si¢ istotnie od éwczesnych danych dla ogélnej populacji polskiej (5).

Znaczna wigkszo§¢ lekarzy zajmujacych si¢ poradnictwem genetycznym przyj-
muje za sluszne stanowisko, aby wolno§¢ wyboru w przypadkach powaznych
i nieuleczalnych chor6éb plodu pozostawi¢ rodzicom. W badaniu ankietowym
przeprowadzonym w latach 80. XX w. wsrod warszawskich ginekologéw 95%
sposrod nich opowiedzialo si¢ za przerwaniem ciazy w przypadkach powazne;j
choroby plodu - takiej na przyklad jak zesp6t Downa —~ pod warunkiem, ze takie
bylo zyczenie kobiety cigzarnej (6).

Nie ma listy choréb/wad mogacych stanowi¢ wskazanie lub uznawanych za
wskazanie do przerwania cigzy. Gdyby zdecydowano si¢ na jej sporzadzenie,
bytaby to lista bardzo diuga — bo znamy obecnie przynajmniej kilkaset pozycji,
ktére powinny si¢ na niej znalez¢. Choroby/wady, ktore s3 najczgSciej uznawane
za wskazanie do przerwania ciazy, mozna podzieli¢ na trzy grupy: 1) strukturalne
(anatomiczne) wady. Wérdd nich najwigksza grupg stanowig wady wrodzone
oSrodkowego ukladu nerwowego, takie jak wodoglowie, rozszczep krggostupa,
przepuklina oponowa, przepuklina mézgowa, bezmézgowie (synonim bezczasz-
kowiec) i inne; wady uktadu moczowego — jak wodonercze, agenezja nerek,
torbielowato§¢ nerek; wady ukiadu pokarmowego (w tym przepuklina przepo-
nowa); zlozone wady serca; wady ukladu kostno-szkieletowego; zespoly licz-
nych wad rozwojowych. Druga duza grupg stanowig aberracje chromosomowe,
a wéréd nich blisko potowg stanowi trisomia chromosomu 21 (zesp6t Downa).
Trisomia chromosoméw 18 i 13 (zespot Edwardsa i Pataua) stanowia Iacznie
okolo 10% przypadkéw. Inne aberracje chromosomowe stanowia lacznie okoto
40% przypadkéw (3).

Wreszcie trzecig grupe stanowia choroby uwarunkowane mutacjami pojedyn-
czych genbéw, a wigc monogeniczne, dziedziczace si¢ zgodnie z prawami Mendla.
Jako przyklady mozna tu wymieni¢ rdzeniowy zanik migéni (ci¢zka choroba pro-
wadzaca, w wigkszosci przypadkéw, do zgonu przed 2. rokiem zycia), dystrofia
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migsniowa Duchenne’a — powodujaca cigzkie inwalidztwo, prowadzaca do zgonu
— Srednio w 20 r. Zycia i wiele wrodzonych defektéw metabolicznych, takich na
przyklad jak leukodystrofia metachromatyczna, choroba Taya i Sachsa, kilka tzw.
mukopolisacharydoz itd. Jedna z najczgstszych chor6b o takim typie genetycznego
uwarunkowania jest mukowiscydoza, a takze tzw. zespdl kruchego chromosomu X
- jedna z najczgstszych przyczyn upoSledzenia umystowego.

Rozpoznanie prenatalne jednej z wymienionych wyzej wad/choréb moze stano-
wi¢ podstawe do podjecia decyzji o przerwaniu cigzy. Tego niewatpliwie przykrego
i traumatycznego zabiegu mozna jednak uniknaé dzigki wspomnianej wyzej pre-
implantacyjnej diagnostyce genetycznej (PDG) (7). Procedura ta wykorzystywana
jest dotychczas w nieduzym stopniu ze wzgledu na trudnoéci techniczne i wyso-
ki koszt. W Polsce PDG stawia pierwsze kroki i przez niektére Srodowiska jest
kwestionowana, poniewaz wiaze si¢ z selekcja, na korzy§¢ zarodkéw, u ktdrych
wykluczono okreslony defekt genetyczny. Kosciét katolicki w Polsce przeciwsta-
wia si¢ tej procedurze réwniez dlatego, ze wymaga ona wykorzystania techniki
zaplodnienia pozaustrojowego (in vitro fertilization, IVF) - takze odrzucanej przez
Kosciot. Wspomagana prokreacja, w tym IVF oraz PDG, nie doczekala si¢ u nas
dotychczas, funkcjonujgcych w innych krajach, niezbgdnych regulacji prawnych.

Funkcjonuje (jednak) w Polsce ustawa zobowiazujaca organy administra-
cji rzadowej oraz samorzady terytorialne do zapewnienia swobodnego doste-
pu do informacji (czytaj poradnictwa genetycznego) i do badafh prenatalnych.
Przytoczony na wstepie art. 4a obowigzujacej u nas ustawy mowiacy o ,,duzym
prawdopodobienstwie cigzkiego i nieodwracalnego uposledzenia ptodu” nale-
zy interpretowa¢ w taki sposdb, ze nawet w wypadku niemozno$ci wykonania
diagnozy prenatalnej samo bardzo wysokie ryzyko wystapienia u dziecka cigzkiej
i nieuleczalnej choroby genetycznej — rzadko, ale zdarzaja si¢ takie przypadki
— moze by¢ uznane za wskazanie do przerwania ciazy. Przy bardzo wysokim
ryzyku wystgpienia choroby genetycznej ~ rz¢du 25-50% — nalezy wigc, w mysl
polskiego prawa, wolny wybdr pozostawi¢ osobom bezposrednio zainteresowa-
nym. Nie wolno bowiem, zdaniem autoréw ustawy, zmusza¢ kogokolwiek do
podjgcia tak wysokiego ryzyka.

Praktycznie biorac, takie przypadki naleza do rzadkich wyjatkéw, poniewaz
wynik diagnostyki prenatalnej w znacznej wigkszosci przypadkow jest jednoznacz-
ny, a wiarygodno$¢ uzyskanych rezultatdw jest bardzo wysoka, okreslana na ogét
na 99,8%. Prawdopodobiefistwo popetnienia bt¢du, chociaz bardzo mate, jednak
istnieje i osoby decydujace si¢ na diagnostyke. prenatalng powinny by¢ o tym
informowane. Powinny by¢ réwniez informowane, ze procedura inwazyjnego
uzyskiwania materialu ptodowego do badan prenatalnych wigze si¢ z pewnym
ryzykiem utraty ciazy — nieprzekraczajacym 0,5% do 1%.

Przeciwnicy diagnostyki prenatalnej — prowadzonej na obowiazujacych u nas
zasadach - zarzucaja tej metodzie, ze wiagze si¢ ona z przerywaniem cigzy. Tym-
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czasem, mimo iz operujemy w grupach oséb z istotnie zwigkszonym ryzykiem
genetycznym, znaczna wigkszo§¢ uzyskanych wynikéw badan prenatalnych — okoto
95% - jest prawidlowa. A wigc kobieta z grupy zwigkszonego ryzyka, w znacz-
nej wigkszosci przypadkéw, dowiaduje si¢ o prawidtowym wyniku badania (8).
Duza czg$¢ kobiet z grupy ryzyka bez badania prenatalnego nie decydowataby
si¢ na potomstwo lub w wypadku cigzy dazylaby do jej przerwania — z Igku
przed urodzeniem dziecka cigzko chorego, nierzadko drugiego lub kolejnego.
W poprzednich naszych badaniach wykazali§my, ze I¢k przed urodzeniem dziecka
cigzko chorego wsrdd kobiet z grup zwigkszonego ryzyka byt tak duzy, ze znaczna
czeS¢ tych kobiet, pozbawiona mozliwosci skorzystania z diagnostyki prenatalnej,
ucieklaby si¢ do aborcji, a liczbg takich przypadkéw wedtug éwezesnych naszych
szacunkow bylaby 2- do 8-krotnie wigksza niz liczba terminacji przeprowadzonych
w wyniku badafi prenatalnych.

Diagnostyka prenatalna miata zatem od poczatku, i ma dotychczas, charakter
wyraznie pronatalistyczny (4, 8).

Nalezy wreszcie podkredlié, ze nieprawidiowy wynik badania niekoniecznie jest
réwnoznaczny z decyzjg o przerwaniu cigzy. Czgs¢ kobiet — rz¢du kilku procent
- decyduje si¢ na urodzenie dziecka chorego, dokonuje jednak tego wyboru
z pelng swiadomofdcia, a lekarz prowadzacy poradnictwo genetyczne i diagnostyke
prenatalng zobowiazany jest do uszanowania takiej decyzji. Zobowiagzany jest
jednak réwniez do umozliwienia przerwania cigZy patologicznej — jeSli taka jest
$wiadoma decyzja osoby, ktorej sprawa ta bezpoSrednio dotyczy, i jesli jest to
zgodne z obowiazujacym prawem. Specyfika polska wigze si¢ niestety z nie-
przestrzeganiem istniejacego prawa. Wedtug mojej wiedzy toczylo si¢ w Polsce
w podobnych sprawach tylko kilka spraw sagdowych. W niektorych z nich uczest-
niczylem jako §wiadek lub rzeczoznawca. W wigkszosci przypadkow jawnego
tamania obowigzujacego w Polsce prawa dotyczacego dopuszczalnosci przery-
wania cigzy odpowiedzialne osoby lub instytucje (szpitale i kliniki) nie ponosza
dotychczas zadnych konsekwencji ze wzglgdu na biernosé, a czasem zastraszenie
os6b poszkodowanych. Nadzieje na poprawg sytuacji pod tym wzgl¢dem mozna
wigzaé z wzrastajaca Swiadomoscia polskiego spoleczefistwa i z przystapieniem
Polski do Unii Europejskiej, w ktérej standardy przestrzegania istniejacych regu-
lacji prawnych sa, jak dotychczas, wyzsze niz u nas.
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Indications for Abortion on the Basis of Prenatal Diagnosis

Keywords: prenatal diagnosis, molecular analysis of congenital diseases, IVF, religious
beliefs, participation in religious rites

Prenatal diagnosis has improved remarkably in the past two decades. This is
particularly true in the field of molecular analysis of congenital diseases. Several
of such diseases can now be identified in an early phase of embryo development.
These new research findings are mainly due to the growing popularity of IVF
which makes it possible to screen fetuses for chromosome abnormalities. It
is interesting to learn that preimplantation screening is broadly accepted by
pregnant women irrespective of their religious beliefs. In a major Warsaw clinic
which receives the largest number of patients identified as prospective mothers
whose fetuses are highly susceptible to genetic abnormalities a survey on faith
was conducted as part of a more extensive sociological research. In contained
a question about the respondent’s religious beliefs. It turned out that 41% of
women who agreed to prenatal diagnosis described themselves as believing and
participating in religious rites; 39% said they were believing but participated
irregulary; 15% declared to be believers but they did not go to church, and 5%
identified themselves as non-believers. These findings indicate that the current
position of the Roman Catholic Church, which opposes IVF entirely, has not
had a popular support among the most concerned, ie. pregnant women.



