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In urma cu 30 de ani medicina fetald nu exista, fatul fiind considerat
“un pasager”’, U UN pacient.

Achizititle din ultimii 30 de ani in domeniul Imagisticii, a
determinarilor biochimice, genetice si moleculare a largit considerabil
aria cunoasterii si a definirii precise a malformatiilor fetale si a bolilor
genetice.

Fatul a devenit cel mal tanar pacient al medicinel moderne pe care il
putem diagnostica si tratata.

Medicina fetala necesita cooperare interdisciplinara.



Cromozomopatiile constituie o categorie importanta a bolilor genetice,
in care mecanismele de producere sunt nondisjunctia sau rearanjamentele
structurale ale cromozomilor.

Incidenta anomaliilor cromozomiale:

in avorturi spontane in primul trimestru de sarcini:~ 50%
in avorturi spontane in trimestrul doi de sarcina: ~20%
eintre fetii ndscuti morti: ~ 4-11%

in decesele perinatale: 5%

ein totalul de nasteri: 0,6 %



Diagnosticul antenatal

Diagnosticul antenatal are ca scop identificarea si managementul corect al
afectiunilor fetale.

Consecinte:
*Tratament direct al fatului intrauterin
*Pregatirea unui management optim dupa nastere

eIntreruperea sarcinii

Limitari: nu toate anomaliile s1 afectiunile pot f1 detectate cu
metodele existente pana in prezent.



ijiagnosticul antenats

*Trofoblast/placenta

Cariotip, analiza ADN, teste biochimice
Lichid amniotic
Cariotip, analiza ADN, teste biochimice

«Sange fetal din cordonul-ombilical

Cariotip, serologie, hematologie, analiza ADN, teste biochimice
*Fat (tesut sange, piele, muschi, ficat)

«Sange matern
Celule fetale, ADN fetal



*Ce metoda trebuie folosita?

Varsta gestationala — factor decisiv in
alegereca metodel corespunzatoare

*Riscuri ce trebuie luate Tn considerare!



Metoda s1 tesutul de analizat:

*0-12 saptamani - tesutul trofoblastic,
* >15 saptamani - lichidul amniotic,

» >17 saptamani - fibroblasti,

- limfocite fetale recoltate din
cordonul ombilical s1 cord,

- biopsie din tesut fetal.



Factori de risc absenti

Trimestrul I: screening al serologier materne + franslucenta
nucala:

PAPP-A/beta hCG —_;

Evaluarea riscului de aneuploidie

*Translucenta nucala b

Trimestrul 1I; Trisomia 21

*aFP: DTN (s1 alte anomali1),

Evaluarea riscului de aneuploidie

«aFP, beta hCG, UE3 .

Ecografia



Factorii de risc pentru anomalii congenitale

*Varsta materna avansata (35 ani)

*[storic familial de anomalie congenitala

Mama afectata de o anomalie congenitala

*Copil in antecedente cu anomalie congenitala

* Ambii parint1 purtatori ai unei afectiuni cu transmitere recesiv autozomala
«Consangvinitatea

*Parinti purtatori a1 unei translocatii echilibrate

*Expunere Tn timpul sarcinii la toxice

*Agenti infectiosi (rubeola, toxoplasmoza, CMV)

*RIsc ridicat Tn urma screeningului



Factori de risc prezenti
1. Sfat genetic
2. Ecografie

3. Recoltare proba (CVS, amniocenteza, sange fetal)



Managemet
1. Anomalie severa/incompatibila cu viata
- intreruperea de sarcina
2. Anomalie curabila
- optimizarea managementului perinatal
3. Tratament intrauterin

4. Asigurarea parinfilor cand anomalia poate f1 exclusa



MODALITATI DE DIAGNOSTIC CITOGENETI

1. Analiza citogenetica standard, bandare G, rezolutie 450 de benzi, ideal bandare de
inalta rezolut1 1200 de benzi.

-trofoblast; evidentiere directa (avantaj), cultura;
-amniocite; cultura;

-limfocite; cultura

2. Screening (13, 18, 21, X, Y):

-utilizand tehnica FISH (avantaj, dezavantaj)

-utilizand tehnica MLPA (avantaj) sau QF-PCR (avantaj, dezavantaj)
CGH array.



Diagnosticul prenatal in regiunea de Vest

* In 2001 a luat fiinta cadrul Cabinetului de Consult Genetic si Analize Genetice
in cadrul UMFT, unde se acorda populatiei consult si analize pentru esecurile
de reproducere, diagnostic antenatal, diagnostic constitutional pentru
patologie malformativa, boli moleculare, retard mental si alte boli rare.

*In este introdusa testarea citogenetica a lichidului amniotic

* Din 2008 se efectueaza analiza citogentica conventionala si moleculara a
vilozitatile coriale

* In perioada 2015-2018 s-a realizat testarea citogentica a lichidului amniotic
pentru 476 gravide .......



zi:j::::gONCLUZH::::I::i

Ar fi utila Instituirea unul program national prin care toate centrele
judetene sa fie implicate oficial in screeningul sarcinilor cu risc.

In lipsa acestui program ramane ca educatia sanitard a femei
insarcinate pentru a fiI informata si1 indrumata corect pentru
efectuarea unor teste accesibile financiar, este o modalitate de
profilaxie cu consecinte favorabile.
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