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® (ol mai frecuent o maneurd invaziva este luata in diseutie pentru diagnosticul
aneuploiidiilor (ca sindromul Down) gau pentru boli genetice (ca fibroza
chigtica) gi mai rar efectudm o amniocenteza pentru confirmarea unei infectii
cu citomeagalovirug gau toxoplagma. Manevra invaziva trebuie ¢4 vina
intotdeauna dupa consilierea i consimfamantul informat al pacientei. nainte
ca pacienta 8 efectueze maneura invaziva trebuie 93 fim giguri ¢4 a efectuat
un sfat genetic gi a infeleg rigeurile bolii dar gi, uneori limitele testelor, ¢4
intelege riscul maneurei invazive dar gi ¢4 egte etica efectuarea manevrei
invazive (diagnogticul unor boli fara impact major agupra calitafii viefii dar
pentru care pacienta ar intrerupe sarcina, diagnogticul sexului fetal).
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® Trebuie discutate opfiunile n cazul unui test pozitiv - opfiunile
unt:

® 3 continua cu garcina, dar informatia o ajuta ¢4 e pregateagcd
pentru nagterea gi ingrijirea unui copil cu o anumita patologie

® 3 decide intreruperea sarcinii

® 3 decide intreruperea sarcinii, dar informatiile referitoare la
diagnogtic, rata de recurenta o vor ajuta pentru sarcinile
urmatoare




O

® Unele paciente refuza manevrele invazive pentru ¢4 se tem de
riscul de avort, altele pentru ¢4 nu dorege ¢4 renune la sarcing
indiferent de patologie (din motive pereonale eau religioage).

®\u ge va efectua o manevra invaziva fara sereening pentru HIV
sau hepatite datorita rigeului crescut de trangmigie materno-
fetala - daca femeia nu le-a efectuat gau nu doregte ¢4 le
efectueze acegt lucru trebuie gpecificat in congimamant.
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Biopgie vilozitati coriale (CUS)
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HOW DOES CVS WORK?
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® Biopgia de vilozitati coriale presupunerea obfinerii de vili placentari
pentru diagnogticul anomalilor eromozomiale gau genetice. Se
efectueaza intre [l g4 (4 eaptamani prin abord trangabdominal sau
trangcervical.

® [ndicafi:
® diagnogticul anomaliilor cromozomiale

® diagnogticul anomalilor genetice (gingle gene digorder) cand exiat3
itoric familial

® ctabilirea cariotipului fetal in cazul unei sarcini oprite in evolufie
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®[)e obicei din produgul obfinut ge efectueaza un tegt rapid
(QF-PCR - Quantitative Fluoregeent Polymerage Chain
Reaction) pentru sereening-ul aneupliodiilor gi cariotip pentru
0 evaluare mai completd. Se poate de agemenea efectua
analiza detaliata - microarray - sau teste fintite pentru
anumite mutatii eau deletii - cu FISH (hibridizare in gitu cu
markeri fluorecenti).




® Complicatit

® Avortul - pogt CUS : un studiu efectuat in 2007 deserie o tata de avort de
O.7% la |4 zile pogtmanevra, de 1.5% pana la 24 de eaptamani i de 2% in
total. Alte studii au avangat cifre chiar mai linigtitoare dar probabil ¢4 rigeul ecte
undeva intre 0.2 i 2 %. Cifra folosita in congiliere egte recomandat ¢4 fie cea
de 2%, cifrele mai mici de (7% qunt agociate cu ideea de rige O gi nu ar trebui
fologite in abgenta unei statistici care ¢4 arate ¢4 aceasta este realitatea in centru
in care ge efectueaza maneura.

® Corioamniotita (mergand pina la eepeic gi deces matern) - este rar , mai pufin de
/1000 de manevre. Degi nu este recomandata n ghiduri cele mai multe centre
fologese antibioprofilaxia cu azitromicing sau cefalogporina.
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® Leziuni materne vigcerale - qunt evitabile prin monitorizarea ecografica a
acului pe toata perioada maneurei

® [mpogibilitatea obtinerii de material quficient - un operator cu experienta va
obfine material auficient de la prima incercare in 94% din cazuri

®E gocul culturii celulare - se intampla in [ - 2.2% din cazuri datorita
contaminarii sanguine sau materialului inguficient.

® Contaminare cu celule materne - mai frecventa la CUS decat [
amniocenteza, este mai probabild cand cantitatea de material ecte mai
mica; ee obfin la cultura doua linii celulare
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® \[ogaiciem placentar (limitat la placenta) - e intalnegte la % din
CVS-uri; obliga la 0 ecografie detaliats a fatului deoarece
prezenta unei anomalii ridica sugpiciunea unei moziciem fetal. De
obicei ge indica un test suplimentar - aminocenteza sau
cordonocenteza.

® efecte de formare a membrelor - hipoplazia gau abgenta unor
membre a fost raportatd in cazul CUS efectuat inainte de O
edptamani - de aceea in prezent nu se recomanda efectuarea
CVUS inainte de [l eaptamani




® Tehnica CUQ

® (VS trangabdominal: ge efectueaza sub anestezie locala cu xilina (%
(IOm) la locul de punctie; punctia e efectueaza cu un ac de I8 G cu mandren
sub ghidaj ecografic; dupa extragerea mandrenului, vilii se agpira intr-o
seringa i ulterior eunt mutafi intr-un recipient cu mediu de cultur. (deal,
calitatea probei se verifica la microscop inainte de trangportul la laborator. Este
nevoie de 5-I0Omg pentru cariotip gi de [5 mg pentru genetica moleculara.

® CUS trangcervical: este util atunci cand placenta este localizata posterior gau
in cazul unui uter retrovers. Se patrunde transcervical cu o pensd de biopsie
gpeciald eau cu un cateter (gi ge agpira intr-o iringa). Este mai putin fologit3
in prezent , dar alegerea tehnicii depinde doar de experienta operatorului.
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HOW DO You DECIDE ABOUT CVS?




CVS - film
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https://youtu.be/GvPrpwCv44s



https://youtu.be/GvPrpwCv44s

Amniocenteza




® Se ofectueaza pentru obfinerea de cequ?e epiteliale fetale detagate in lichidul
amniotic. Egte In prezent cea mai fologita metoda invaziva pentru diagnogticul
prenatal. Se efectueaza dupa 5 edptamani (dupa fuziunea membranelor
amnio-coriale), de obicei pentru obtinerea cariotipului; nu se recomanda
efectuarea inainte de 15 gaptamani, fiind agociata cu un rige de avort cu 7%
mai mare gi cu un rise cregeut de picior stramb congenital.

® ndicati:

® diagnosticul anomaliilor congenitale

® diagnosticul infectiilor intrauterine ( in gpecial cu citomegalovirug gi
toxoplagma)

® utilizarea pentru gtabilirea maturitafii pulmonare fetale este redus in prezent




® Complicafi:

...... ® Avortul - post-amnio.-.este in general ectil @ 1% Studiu lui Mujezinovic...efectuat.in ...
2007 deserie un rise de 0.6% la 14 zile postmanevra si de 0.9% inainte de 24 de
QBptAMAN.

® Corioamniotita - rige mai mic de 1/I000
® Loziune digestiva materna - rar - evitabila prin monitorizarea ecografic4 a traseului acului

® czarea fatului - complicatie rara, evitabild prin monitorizarea ecografica gi alegerea unui
buzunar de lichid liber.

® Dierdere de lichid amniotic/ ruptura spontana a membranelor - rigeul este de aproximativ
2%

® Contaminare cu gange - ge intalnegte la 1% din maneure de amniocenteza, mai frecvent
cand operatorul este nevoit ¢4 efectueze maneura trangplacentar

®E secul amniocentezei datorita impogibilitatii obfinerii de material guficient, contaminarii
sanguine au impogibilitafii de crestere in cultura - 0.5-2.2%

® Contaminare cu celule materne - afecteaza [-2% din cazuri.
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® Tehnica amniocentezei:

®  Sepatrunde cu un ac de 20-226, tara anestezie
locald, gi ge extrag 15-20 ml de lichid amniotic. Maneura ge
efectueaza Qub control ecografic; detalii degpre cantitatea de
lichid gi agpectul acestuia ( in gpecial daca exicta
contaminare eanguina).
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Filme amniocenteza
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https://youtu.be/UgR8990-81E

https://youtu.be/bZcGpjyOXto



https://youtu.be/UqR8990-81E
https://youtu.be/bZcGpjyOXt0
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Amniocentesis vs. CVS

AMNIOCENTESIS CVS§
|Procedure
CV removed by catheter
AF removed by needle (TC) or needle (TA)
Timing 16-20th week 1-1h week
[Fetal malform. risk 1:3000 vascular limb
malformaticn
Pregnancy loss 0.5-1% 2.3,
Time rcqqucd for S vicks sk
cvtogenetic dg.
Accuracy Highly accurat2 Highly accurate

Risk of placenta
MOoSacism




CORDOCENTEZA




Ce eate?

O

Cordonocenteza (PUBS - Percutaneoug umbilical
cord blood eampling) este 0 metoda diagnostoca prin
care ge extrage ange fetal din vena ombilicala .
Acegta poate fi folosit pentru anomali

eromozomiale / alte gituatii patologige (evaluarea unor

congtante biologice, investigarea unei infectii fetale).




De ce cordonocenteza?

O

® Cordonocenteza este necegara atunci cand

ecografia, CUS-ul eau amniocenteza nu ne dau

toate ragpunsurile .




Ce detecteqza?

O

® Anomalii cromozomiale.

® Anemia fetala.

® Orobleme metabolice.

® nfectii ca toxoplagma gau rubeola.

® \letoda este fologita gi pentru realizarea trangfuzie
intrauterine sau pentru adminigtrarea unui tratament direct
fatului.
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® \[aneura egte gimilara cu amniocenteza. Se introduce un ac
lung in vena ombilicala, aproape de locul de ingertie
placentara a cordonului.

® Dentru ca vena egte fragila, ge recomanda ca manevra ¢4
fie efectuata dupa |8 gaptamani. .
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® Complicatit
® Avort/nagtere prematura - [-2%; dar trebuie explicat ¢4 rigeul

cregte daca existd o anomalie fetala eau daca se efectueazs
trangfuzie fetala.

® Bradicardie gau agistolie fetald - rezultat al unui gpagm al
mugculaturii netede, bradicardia este de obicei tranzitorie;
bradicardia pergistentd este ingofita de prezenta unui hematom poate
necegita cezariana de urgents

® Corioamniotita - riee mai mic de /1000
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® oziuni vigeerale materne - unt evitabile prin monitorizarea
ecografica a acului pe toatd perioada maneurei

® oziuni fetale - pogibile dar minimalizate de monitorizarea
ecografica continug a manevrei

® Dierdere de lichid amniotic/ ruptura gpontana a membranelor
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Ultrasound
: transducer

“ADAM.
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Care unt riceurile?

O

® Rata avorturilor dupa PUBS egte de cca. 2%.

® (3 ai la amniocenteza egte un rige de infectie , contractii

Qau gangerare.




FILME CORDOCENTEZA

e https://youtu.be/
HgiovoPasSc

e https://youtu.be/
Uie8FckSNcg



https://youtu.be/Hg10v0Pa5Sc
https://youtu.be/Hg10v0Pa5Sc
https://youtu.be/Uie8FckSNc4
https://youtu.be/Uie8FckSNc4
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BIOPSIA DE TESUT FETAL
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® atorita progreselor in diagnosticul genetic molecular,
majoritatea bolilor care necegitau biopsie fetald se pot
diagnogtica prin amniocenteza, CUS eau detectoa ADN-ului
fetal liber circulant. Totugi, in cateva situafii rare poate fi
nevoie de biopsie a pielii, hepatica sau mugculara, care
trebuie efecuata intr-un centru specializat, de catre un expert
in medicina materno-fetala.




O
® [ndicati:

®hiopsie piele - pentru leziuni buloage

®hiopsie hepatica - pentru anumite boli enzimatice hepatice

® hiopgii mugculare - pentru digtrofii musculare - in gpecial
pentru digtrofia musculara Duchene

®hiopgie tumori fetale
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® Complicafi:

® Liematom abdominal matern

® Sangerare gau hematom la locul biopsiei
® oziuni ale nervilor (la biopgiile mugculare)

® Riscul de avort - este acelagi ca la cordocenteza - [-2%);

daca recoltarea este efectuata fetogcopic rigeul cregte la
2-5%
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