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ABSTRACT. Karolina Gruca-Stryjak, Jadwiga tuczak-Wawrzyniak, Monika Borkowska-Ktos, Ptéd/
dziecko z zespotem wad letalnych: od diagnozy do korica zycia. Doswiadczenia personelu medycznego
oraz rodzicéw w ramach perinatalnej opieki paliatywnej [A fetus or child with a lethal defect syndrome:
from diagnosis to the end of life. Experiences of medical staff and parents in perinatal palliative care]
edited by Lucyna Bakiera, ,Cztowiek i Spoteczenstwo” vol. LVII: Wspétczesne rodzicielstwo — dylematy
i wyzwania [Contemporary parenting - dilemmas and challenges], Poznar 2024, pp. 97-121, Adam
Mickiewicz University. ISSN 0239-3271, https://doi.org/10.14746/cis.2024.57.5.

Epidemiological studies indicate a significant risk of congenital malformations in about 2-3% of preg-
nancies, rising to 20% for perinatal deaths associated with polyposis. Approximately 15% of all con-
genital anomalies have a genetic background, some of which have serious clinical consequences.
Modern prenatal diagnostic methods allow increasingly precise examination of the fetus, including
ultrasound, biochemical tests, and analysis of extracellular DNA in the mother’s blood. This paper
presents the experiences of medical staff and parents in the care of fetuses with adverse prenatal
diagnoses, focusing on the provision of perinatal palliative care. A retrospective analysis of clinical
cases and a questionnaire survey of medical staff were conducted at the Gynecological-Obstetric
Clinical Hospital of the Medical University of Poznan. The results show that approximately 7-9%
of patients with an unfavorable prenatal diagnosis receive perinatal palliative care. The survey of med-
ical staff shows the different experiences of palliative care in childbirth and the importance of the
birth plan for doctors and midwives. These findings may help to improve the quality of medical
care for fetuses with fatal defects and better integrate medical staff into the perinatal care process.

Keywords: lethal defects, prenatal diagnosis, perinatal palliative care, genetic counseling
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Wprowadzenie

Badania epidemiologiczne wskazuja, ze 2—3% wszystkich ciaz wiaze sie
z ryzykiem urodzenia dziecka z izolowang wadq rozwojowaq. Znaczaco
wyzsze ryzyko, oceniane na 20%, obserwuje sie w kontekscie zgondw
okotoporodowych — w tym przypadku dominujgcg przyczyna jest wielo-
wadzie. Analiza literatury medycznej sugeruje, Ze genetyczne podtoze moze
odpowiadac¢ za 15% wszystkich wad wrodzonych. Tego typu wady moga
skutkowac licznymi niekorzystnymi zdarzeniami klinicznymi, takimi jak
poronienia, obumarcia wewnatrzmaciczne, skrajne wczesniactwo, zaburze-
nia rozwoju psychoruchowego czy niepelnosprawnos¢ intelektualna. Szcze-
gblng kategorig sq wady letalne, ktére stanowia ok. 7% wszystkich wad
wrodzonych i prowadza do nieuniknionej Smierci ptodu lub noworodka.

Dzieki postepowi w dziedzinie medycyny nowoczesna diagnostyka
prenatalna umozliwia coraz bardziej precyzyjne badania ptodu. Metody dia-
gnostyki przesiewowej oparte sa na badaniach obrazowych (ultrasonografia
i rezonans magnetyczny), biochemicznych oraz na analizie wolnego DNA
pozakomaérkowego we krwi matki. Szacuje sie, ze u ok. 8% populacji ciezar-
nych kobiet wykonywane sa inwazyjne procedury diagnostyczne, tj. biopsja
kosméwki, amniopunkcja, kordocenteza z zastosowaniem optymalnego testu
genetycznego. Wynik badania genetycznego, nawet jesli badany jest tylko
ptéd, ma zwykle znaczenie dla catej rodziny, ksztattujac jej dalsze plany
prokreacyjne. Tres¢ porady genetycznej i perinatologicznej obejmuje wyja-
$nienie istoty stwierdzonej choroby, prognozowanie dalszego rozwoju cigzy
i noworodka po urodzeniu oraz zaplanowanie dalszej specjalistycznej opieki
(plan porodu). Adyrektywny charakter porady genetycznej/perinatologicznej
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jest etycznym wymogiem chronigcym autonomie pacjentow. Jezyk porady
powinien by¢ dostosowany do mozliwosci percepcji, rozumienia i zapa-
mietywania przez pacjentow. Takie informacje czesto wywohuja szeroki
wachlarz reakcji emocjonalnych ze strony rodzicow.

Wspoiczesna medycyna perinatalna stawia przed klinicystami wiele
wyzwan diagnostycznych. Identyfikacja wad letalnych u ptodu stanowi jedno
z najtrudniejszych zadan, biorac pod uwage zaréwno aspekty medyczne,
jak i psychologiczne. Zaistniata potrzeba stworzenia takiego modelu opie-
ki, ktéry uwzglednialby specyfike sytuacji, w jakiej znajduja sie rodzice.
W zwigzku z tym najwazniejsza staje sie interdyscyplinarna wspotpraca
specjalistow, takich jak perinatolog, genetyk, psycholog, neonatolog oraz
potozna, aby zapewnic¢ rodzicom wsparcie i kompetentng opieke.

Perinatalna opieka paliatywna wychodzi poza tradycyjne ramy medycy-
ny. Skupia sie na potrzebach catej rodziny, nie tylko matki, uwzgledniajac
ojca, inne dzieci i bliskich. Rodzice potrzebujq wsparcia w podejmowaniu
trudnych decyzji dotyczacych opieki nad ptodem czy noworodkiem, ktorej
czesto towarzysza intensywne emocje i dylematy moralne. Dlatego tak
wazne jest, aby lekarze byli przygotowani nie tylko do diagnozowania wad
ptodu, ale réwniez do wspierania rodzicéw w calym tym trudnym procesie.

Pierwszym celem niniejszego opracowania jest ocena doswiadczen per-
sonelu medycznego zajmujqcego sie procesem diagnostycznym oraz opiekq
nad terminalnie chorym ptodem/dzieckiem. Skupiamy sie na opisie doswiad-
czen zwigzanych z przekazywaniem trudnych informacji, ze skierowaniem
pacjenta do opieki paliatywnej oraz ze Smiercig pacjenta. Drugim celem
jest ocena doswiadczen rodzicow otrzymujacych niekorzystng prenatalnie
diagnoze, a mimo to decyduja sie na kontynuacje ciazy.

Mamy nadzieje, Ze poczynione obserwacje przyczynia sie do lepszego zro-
zumienia potrzeb personelu i rodzicow w ramach perinatalnej opieki paliatyw-
nej oraz generalnie wptyng na poprawe jakosci Swiadczonej opieki medyczne;j.

Badanie wilasne

W artykule przedstawiono analize przypadkéw klinicznych rozpoznanych
wad letalnych ptodu oraz innych ciezkich zespotéw wad diagnozowa-
nych w okresie od stycznia 2021 do grudnia 2023 r. w Ginekologiczno-
-Potozniczym Szpitalu Klinicznym Uniwersytetu Medycznego w Poznaniu
(GPSK). Przedstawiono sciezki diagnostyczne, wykorzystane narzedzia
oraz strategie podejmowania decyzji przez rodzicéw i personel medyczny.
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Za pomoca badania ankietowego oceniono doswiadczenie personelu medycz-
nego uczestniczacego w zadaniach realizowanych w ramach perinatalnej
opieki paliatywnej. GPSK to kompleksowy osrodek III stopnia referencji,
ktéry zapewnia diagnostyke prenatalng i leczenie ptodu oraz kontynuuje
opieke w catym okresie cigzy i porodu, gwarantuje opieke poporodowg
i dlugoterminowa obserwacje.

Osoby badane

1. Pacjentki ciezarne, u ktérych prenatalnie rozpoznano:
 wady letalne ptodu/dziecka,
» powazne wady rozwojowe prowadzace do zgonu dziecka po porodzie,
 zgon wewnatrzmaciczny ptodu/dziecka.
2. Personel medyczny — badanie ankietowe przeprowadzono wsréd perso-
nelu medycznego GPSK (lekarze, potozne i pielegniarki) opiekujacego sie
pacjentkami z prenatalnie rozpoznang wada letalna ptodu.

Metoda

Lekarz stosujacy zaawansowane techniki obrazowania (ultrasonografia
3- i 4-wymiarowa, echokardiografia ptodowa, neurosonografia czy rezo-
nans magnetyczny — MRI) jest gtbwng postacig w procesie potwierdzania
diagnozy.

Nieinwazyjne badania prenatalne obejmowaty:

a) ultrasonografie ptodowa zgodng z wytycznymi Sekcji Ultrasono-
graficznej Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego; pierwsze badanie
prenatalne wykonywano miedzy 11. a 13. (+6 dni) tygodniem ciazy, kiedy
dhugos¢ ciemieniowo-siedzeniowa (CRL) wynosi od 45 do 84 mm,

b) test biochemiczny — test podwdjny (analizy z surowicy krwi ciezarnej):
stezenie PAPP-A i beta-hCG.

Nastepnie dokonywano komputerowej analizy ryzyka urodzenia dziecka
z wada genetyczna zgodnie ze standardami Fetal Medicine Foundation — FMF:

c¢) I i I1I badanie prenatalne oparte na ultrasonografii, a w przypadku
stwierdzenia nieprawidtowosci rozszerzone takze o echokardiografie, neuro-
sonografie oraz MRI ptodu.

Do inwazyjnej diagnostyki genetycznej (amniopunkcja, biopsja trofo-
blastu lub kordocenteza) kwalifikowano pacjentki z:
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* obecnoscig wad strukturalnych u ptodu, w tym poszerzonej przezierno-

sci karkowej >95 centyla oraz wczesnych zaburzen wzrastania ptodu,

» wysokim ryzykiem wystapienia wady u plodu stwierdzonym na pod-

stawie kalkulacji wg FMF.

O rodzaju stosowanego testu genetycznego decydowat genetyk lub
perinatolog po przeanalizowaniu aktualnych wynikéw badan oraz historii
rodzinnej. NajczeSciej stosowanymi testami genetycznymi byly: badanie
cytogenetyczne, badanie QF-PCR oraz mikromacierz kliniczna. W wyjat-
kowych sytuacjach wykonywano badania genomowe, takie jak panele NGS
czy badanie WES.

Konsultacje genetyczne obejmowaty zebranie wywiadu rodzinnego,
omoOwienie wynikow badan i naturalnego przebiegu wykrytej choroby oraz
poradnictwo dla rodziny w kontekscie dalszych planéw prokreacyjnych.
W konsultacjach genetycznych dotyczacych nieprawidtowych wynikow
badan genetycznych i w zespotach wad o nieustalonej etiologii uczestniczyt
psycholog oraz lekarz neonatolog.

Pacjentki z niekorzystng diagnoza prenatalng byty kierowane do opieki
w ramach Perinatalnej Opieki Paliatywnej na podstawie skierowania (porady
i opieka w ramach $wiadczen gwarantowanych przez Narodowy Fundusz
Zdrowia). W ramach $wiadczenia rodzice otrzymywali co najmniej jedna
porade lekarska i co najmniej dwie porady psychologiczne.

Nastepnie analizowano dokumentacje medyczng pacjentki z okresu
okotoporodowego (czas, sposob porodu) oraz dokumentacje medyczng
elektroniczng noworodka (stan noworodka po urodzeniu, wady narzgdowe,
doba zgonu, zastosowane procedury).

Dla personelu medycznego (lekarzy, potoznych i pielegniarek) pracuja-
cych w GPSK autorzy przygotowali ankiete sktadajacg sie z 16 pytan, ktore
dotyczyty uczestnictwa w porodach paliatywnych, znaczenia planu porodu
w konteks$cie sprawowania opieki nad pacjentka i komunikacji w zespole
medycznym oraz doswiadczen personelu medycznego zwigzanego z uczestnic-
twem w porodzie paliatywnym. Na przeprowadzenie badania uzyskano zgode
Komisji Bioetycznej przy Uniwersytecie Medycznym w Poznaniu nr 571/23.

Wyniki

W tabeli 1 przedstawiono liczbe: przyje¢ pacjentek ciezarnych do GPSK,
wykonanych badan USG, procedur inwazyjnych oraz konsultacji genetycz-
nych w latach 2021-2023.
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Tabela 1. Liczba procedur medycznych w GPSK w latach 2021-2023

Procedura 2021 2022 2023
Liczba pacjentek ciezarnych
przyjetych do GPSK 38 236 39 295 39114
Liczba wykonanych badan
USG oceniajacych anatomie
ptodu, w tym echokardiografia 38 106 39 064 42 070
i neurosonografia wraz z oceng
tempa wzrastania
Liczba wykonanych procedur 405 447 431
inwazyjnych (amniopunkcja (1% wszystkich (1% wszystkich (1% wszystkich
genetyczna i kordocenteza wykonanych badann | wykonanych badann | wykonanych badan
genetyczna) USG) USG) USG)
Liczba procedur inwazyjnych
wykonanych powyzej 24. tygo- 111 127 118
dnia cigzy
. . 164 159 159
Llcezr?; ﬁzﬁozﬁnﬁzgé(‘ir;sﬁgjgf (40,5% pacjentek (35,6% pacjentek (36,9% pacjentek
rgo dké{v yehp poddanych badaniu | poddanych badaniu | poddanych badaniu
inwazyjnemu) inwazyjnemu) inwazyjnemu)
. . 39 40 31
Ll;ezgz;igln; ;ltgqilel‘:[i ?zﬁifhwne' (9,6% pacjentek (8,9% pacjentek 7,2% pacjentek
(POP) 15p ywnej poddanych badaniu | poddanych badaniu | poddanych badaniu
inwazyjnemu) inwazyjnemu) inwazyjnemu)

Zrédio: badania whasne.

Rocznie w GPSK wykonuje sie okoto czterystu procedur inwazyjnych.
Liczba wykonanych badan inwazyjnych stanowi 1% wszystkich badain USG
wykonywanych podczas cigzy u pacjentek hospitalizowanych w GPSK.
Ok. 40% pacjentek po badaniu inwazyjnym skorzystato z konsultacji gene-
tycznej. Nalezy zaznaczy¢, ze nie wszystkie pacjentki z nieprawidlowym
wynikiem badania genetycznego czy obrazem USG wskazujacym na ciezki
zespot wad u ptodu byty konsultowane genetycznie. Podobnie nie wszystkie
pacjentki skorzystaty z mozliwosci konsultacji w ramach POP.

Ok. 7-9% pacjentek z niekorzystng prenatalnie diagnoza skorzystato
z opieki w ramach perinatalnej opieki paliatywnej. Badania genetyczne
u rodzicéw wykonywano w Poradni Genetycznej Genesis w Poznaniu.
W tabeli 2 przedstawiono liczbe ptodéw z ciezkimi wadami wrodzonymi,
ktérych rokowanie co do przezycia bylto zte, a ktére byty konsultowane
w ramach POP w latach 2021-2023.
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Tabela 2. Kontynuacja cigzy z wadg letalng u ptodu w ramach POP
w latach 2021-2023

Wada plodu 2021 2022 2023
P 39 ciezarnych | 40 ciezarnych | 31 ciezarnych
Trisomia 13 6 5 4
Trisomia 18 6 9 9

Trisomia 21 z obecno$cig malformacji narzadéw

wewnetrznych lub obrzekiem uogélnionym ptodu 1 9 9

Triploidia 3 3 2

Powazne wady rozwojowe: rozszczep kregostupa
z wodoglowiem, krytyczne wady serca, prze-
puklina mézgowa, holoprozencefalia, agenezja 13 17 7
nerek, nerki wielotorbielowate z bezwodziem,
obrzek uogdélniony ptodu

Zr6dto: badania wiasne.

NajczesSciej stwierdzanymi nieprawidtowosciami byty trisomia 21
ze wspolistniejagcymi wadami narzadéw wewnetrznych oraz trisomia 18.
Druga grupe pod wzgledem czestosci wystepowania stanowity zespoty wad
wrodzonych o ztym rokowaniu. Sitami natury urodzito odpowiednio: w roku
2021 —91%, 2022 — 92% i 2023 — 90% pacjentek. W wiekszosci przypadkow
(98,6%) zgon dziecka nastepowat w pierwszej dobie zycia. W pozosta-
tych przypadkach zgon w pierwszym tygodniu zycia. W dwoch przypad-
kach (mozaikowa postac trisomii 13 i trisomia 13) dzieci w 30. dobie zycia
zostaty wypisane do domu i znajdujq sie pod opiekq hospicjum domowego.

W tabeli 3 zaprezentowano powody, dla ktérych rodzice decydowali sie
na kontynuacje cigzy pomimo niekorzystnej prenatalnej diagnozy.

Tabela 3. Powody kontynuacji ciazy pomimo niekorzystnej prenatalnej diagnozy

2021 2022 2023

Powéd kontynuacji ciazy 37 ciezarnych | 39 ciezarnych | 37 ciezarnych

Swiatopoglad — postawa wobec nienarodzonego

dziecka — opieka do naturalnej $mierci 1 8 13
Uwarunkowania religijne 23 25 21
Uwarunkowania prawne (brak mozliwosci wyko- 30 27 28

nania legalnej aborcji w Polsce)

Dane uzyskano na podstawie konsultacji przeprowadzanych w ramach POP.
Czes$¢ pacjentek wskazywata wiecej niz jedng przyczyne.

Zr6dto: badania wlasne.
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W drugiej czeSci badania analizowano doswiadczenia personelu medycz-
nego diagnozujacego i opiekujacego sie pacjentka w ramach POP. Autorskie
ankiety zawierajace 16 pytan zostaly przekazane personelowi medycznemu
do wypehienia. W pelni wypehione ankiety oddato tylko 47% personelu

(51 osob).

Doswiadczenia personelu medycznego w prowadzeniu porodu palia-
tywnego oraz znaczenie w praktyce klinicznej planu porodu paliatywnego
przedstawiaja tabele 4-8.

Tabela 4. Czy prowadzita Pani/prowadzit Pan porod z ciezkq wada ptodu?

Rodzaj wady

Tak

Nie

Wada rozpoznana

75%

25%

Wada nierozpoznana

28%

72%

Zr6dto: badania wlasne.

Tabela 5. Czy dostarczony przez Rodzicéw plan porodu pomaga Pani/Panu
w realizacji opieki okoloporodowej?

Nie

Czasami

Czesto

Zawsze

6%

13%

27%

54%

Zr6dto: badania wlasne.

Tabela 6. Czym jest plan porodu dla personelu medycznego

Liczba respondentow (N = 51)

Wyjasnienie
Zdecydowanie tak Czasami Bez znaczenia
Pomaga mi lepiej wspiera¢ rodzicow 49 4 0
Pomaga mi w rozmowach z pozostatymi
. 48 5 0
cztonkami zespotu medycznego
Smielej rozmawiam z rodzicami
. 42 10 1
w trakcie porodu

Zrédio: badania whasne.

Tabela 7. Czas spedzony z rodzaca podczas porodu paliatywnego jest...

Krotszy niz w przypadku
innych porodow

Poréwnywalny do porodu
fizjologicznego

Dhuiszy

Trudno mi okresli¢

6%

43%

19%

32%

Zr6dto: badania wiasne.
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Tabela 8. Do$wiadczenia personelu medycznego uczestniczacego
w porodzie paliatywnym

Liczba respondentéw (N = 51)

Wyjasnienie Zdecydowanie Cresciowo Zdecydowanie
tak ¢ nie
Sa zrodtem silnego stresu i tylko mnie 26 (50,9%) 23 (45,0%) 2 (3,9%)
wyczerpuja, przyttaczaja ’ ? :
Poddaje'v'veryﬁkaql swdj system 26 (50,9%) 20 (39,2%) 5 (9,8%)
warto$ci
Pozwalaja odkry¢ site cztowieka 38 (74,5%) 13 (25,5%) 0
w sytuacjach ekstremalnych ’ ’
Opieka nad rodzaca/rodzicami podczas
porodu paliatywnego jest wazna 30 (58,8%) 11 (21,6%) 10 (2,0%)
dla mojego samorozwoju

Zrédio: badania whasne.

Dyskusja
Wady wrodzone

Wady ptodu, czesto okreslane jako wady wrodzone lub wady rozwojowe,
sq strukturalnymi lub funkcjonalnymi anomaliami, ktére maja swoj poczatek
w okresie zycia ptodowego. Mogg by¢ wykrywane przed porodem, podczas
narodzin lub w pézniejszym okresie zycia. Gtéwnymi przyczynami wad
wrodzonych sa czynniki genetyczne, czynniki Srodowiskowe i interakcje
pomiedzy nimi. Czynniki genetyczne to mutacje w jednym lub wiekszej
liczbie gendw, nieprawidtowosci chromosomowe oraz interakcje pomiedzy
wieloma genami. Czynniki Srodowiskowe, takie jak ekspozycja na substancje
teratogenne w cigzy (np. alkohol, niektdre leki, substancje chemiczne,
promieniowanie), infekcje wirusowe w ciazy (np. rézyczka, cytomegalowi-
rus) oraz niedozywienie matki, moga réwniez prowadzi¢ do wad wrodzonych
(Toufaily i in., 2018).

Z kazda cigza zwiazane jest ryzyko (2—3%) urodzenia dziecka z izo-
lowang wada rozwojowa. Natomiast w skali Swiatowej, wedtug danych
Swiatowej Organizacji Zdrowia (WHO), wady wrodzone dotycza okoto
jednego na 33 noworodkéw i sg przyczyna ok. 3,2 min niepelnosprawnosci
rocznie. Sg rowniez odpowiedzialne za znaczng czes¢ zgondéw noworodkow
(WHO, 2023).
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Zrozumienie epidemiologii wad wrodzonych umozliwia wdrozenie
skutecznych dziatan prewencyjnych i interwencyjnych. Przesiewowe testy
prenatalne pozwalajg na wykrycie wielu anomalii przed narodzinami. Szcze-
pienie kobiet przeciwko takim chorobom jak rézyczka moze zapobiegac
wrodzonym zakazeniom. Natomiast odpowiednia suplementacja kwasem
foliowym przez matke przed cigza i we wczesnym jej okresie moze zapo-
biega¢ wadom cewy nerwowej.

Wady letalne stanowia szczeg6lng kategorie wad wrodzonych. Sa to
powazne zaburzenia rozwojowe, ktore prowadzq do przedwczesnej Smierci
dziecka bez wzgledu na zastosowane leczenie. Stanowig one ok. 7% wszyst-
kich wad wrodzonych. Dla rodzicéw diagnoza letalnej wady ptodu jest
niezwykle trudna emocjonalnie i stawia przed nimi wiele wyzwan zaréwno
medycznych, jak i psychologicznych.

W uzyskanym przez nas materiale tylko w ok. 1% wykonanych badan
ultrasonograficznych stwierdzono powazne wady lub wyzsze ryzyko urodze-
nia dziecka z chorobg genetyczna, co kwalifikowato je do przeprowadzenia
inwazyjnych procedur diagnostycznych. Ten nizszy od odsetka populacyj-
nego procent wad wynika z faktu, ze 2-4% ryzyka populacyjnego dotyczy
kazdej wady, nawet tych o mniejszym klinicznym znaczeniu, takich jak
np. izolowany rozszczep wargi, ktory sam w sobie nie jest wskazaniem do
wykonywania testow inwazyjnych. Catkowita liczba wad (w tym wady izo-
lowane, zespoty wad, wady letalne) byla zatem wyzsza, ale niezaraportowana
w naszych wynikach. Najczestszymi nieprawidtowosciami genetycznymi
byty zesp6t Downa i zespdt Edwardsa, co odzwierciedla czestos¢ wystepo-
wania tych wad w populacji. Noworodki Zywo urodzone w zdecydowanej
wiekszo$ci umieraly w pierwszej dobie zycia.

Badania prenatalne w Polsce - rola i doswiadczenia
perinatologa/ginekologa-potoznika

Dzieki postepowi w medycynie obecnie dostepne metody diagnostyki prena-
talnej, takie jak badania ultrasonograficzne, biochemiczne oraz ocena wolnego
pozakomérkowego DNA we krwi ciezarnej, pozwalaja na precyzyjng iden-
tyfikacje wad wrodzonych juz we wczesnych etapach cigzy (1 i II trymestr).
Kazda wykryta nieprawidlowos$¢ wymaga dodatkowej weryfikacji przez
badania inwazyjne z zastosowaniem odpowiednich testéw genetycznych.

Wczesne wykrycie nieprawidtowosci u ptodu pozwala na odpowiednie
monitorowanie cigzy i w pewnych (rzadkich) sytuacjach wdrozenie leczenia
wewnatrzmacicznego. Zgodnie z rekomendacjami Polskiego Towarzystwa
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Ginekolog6w i Poloznikow kazda pacjentka ciezarna powinna mie¢ wykona-
ne badania prenatalne, ktdre obejmuja test potaczony (USG i test podwajny)
w I trymestrze ciazy oraz badania ultrasonograficzne w 18.-22. tygodniu
cigzy, 28.—32. tygodniu ciazy oraz w 40. tygodniu ciazy.

Pierwsze badanie prenatalne obejmuje badania biochemiczne (test
podwajny), ktéry powinien by¢ polaczony z ultrasonografia. Badanie to,
przeprowadzone miedzy 11. a 13. (+6 dni) tygodniem ciazy, ma 95-pro-
centowq skuteczno$¢ w wykrywaniu nieprawidtowosci, przy 5-procento-
wym ryzyku wynikéw fatszywie pozytywnych. Kolejno przeprowadzane
sq szczegOlowe badania ultrasonograficzne w II i III trymestrze, zawsze
przez certyfikowanych perinatologéw. Refundacja powyzszych badan przez
NFZ dotyczy tylko czesci pacjentek. Prawo do refundowanych badan pre-
natalnych maja pacjentki:

* w wieku ponad 35 lat;

* u ktorych w poprzedniej cigzy wykryto aberracje chromosomowa

u ptodu, noworodka;

* u ktorej (lub u jej partnera) stwierdzono nosicielstwo wady genetycznej;

* ze zwiekszonym ryzykiem urodzenia dziecka z choroba o poditozu

jedno- lub wielogenowym,;

* u ktorej podczas obecnej cigzy stwierdzono nieprawidlowosci struk-

turalne lub zwiekszone ryzyko wad genetycznych ptodu.

Ponadto refundacji podlegaja tylko badania prenatalne przeprowadzane
w L i II trymestrze ciazy. Ze wzgledow medycznych zalecenie przeprowa-
dzania badan prenatalnych wszystkich ciezarnych opiera sie na dazeniu do
zapewnienia jak najlepszej opieki nad matka i dzieckiem. Badania prenatalne
umozliwiajg wczesne wykrycie potencjalnych wad i choréb u ptodu, co moze
sie przyczyni¢ do podjecia odpowiednich dziatan terapeutycznych lub przy-
gotowania rodzicow do specyficznych potrzeb ich dziecka po narodzinach.

Fakt, Ze badania te nie sq refundowane w przypadku wszystkich ciezar-
nych, moze jednak prowadzi¢ do nieréwnosci w dostepie do opieki. Ciezar-
ne, ktére nie sa w stanie pokry¢ kosztow badan, moga zosta¢ pozbawione
mozliwosci wczesnego wykrycia potencjalnych probleméw zdrowotnych
u ich dzieci. To z kolei moze prowadzi¢ do péZniejszej diagnozy, co w nie-
ktérych sytuacjach moze wptynac na jakosc¢ i skuteczno$¢ leczenia (Bora-
tyniska, 2020; Kucko, 2019). Problem ten dotyka takze kwestii etycznych.
Jesli badania prenatalne sa uwazane za najistotniejsze dla zdrowia matki
i dziecka, to dlaczego system opieki zdrowotnej nie zapewnia ich wszystkim
ciezarnym bez wyjatku? Czy nierowny dostep do badan nie jest sprzeczny
z zasada rownosci w opiece zdrowotnej?
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Z ekonomicznego punktu widzenia refundowanie badan prenatalnych
wszystkich ciezarnych mogloby sie okaza¢ kosztowne dla systemu opieki
zdrowotnej. Inne analizy sugeruja jednak, ze wczesne wykrycie i leczenie
probleméw zdrowotnych ptodu moze w dhuzszej perspektywie przyniesc
oszczednosci, zmniejszajqc koszty zwigzane z leczeniem choréb i wad, ktore
sa diagnozowane dopiero po narodzinach.

W rezultacie rozbiezno$¢ miedzy rekomendacjami medycznych towa-
rzystw naukowych a rzeczywistoscig refundacji badan prenatalnych przez
NFZ jest wyzwaniem, ktére wymaga zintegrowanego podejscia, uwzgled-
niajacego zaro6wno kwestie medyczne, ekonomiczne, jak i etyczne. Jedno-
cze$nie nalezy pamieta¢, Ze mimo znacznego rozwoju medycyny i postepu
technicznego nie ma mozliwosci wykrycia wszystkich wad genetycznych
czy nieprawidlowosci strukturalnych ptodu. Medycyna ma swoje ograni-
czenia, nie wszystko jesteSmy w stanie wykry¢, a jeszcze mniej naprawic.

Na podstawie analizowanego materiatu stwierdzono, ze ok. 25% pro-
cedur inwazyjnych zostato przeprowadzonych po 24. tygodniu ciazy. Ten
obserwowany fakt moze by¢ skorelowany z p6Znym rozpoznaniem wad
ptodu, by¢ moze spowodowanym niezglaszaniem sie pacjentek na badania
przesiewowe lub opdznieniem podjecia decyzji o koniecznosci wykona-
nia amniopunkcji. Takie ustalenia podkreslaja potrzebe prowadzenia dziatan
edukacyjnych i motywacyjnych wsrod pacjentek, aby regularnie korzystaty
z badan przesiewowych, co umozliwitoby wczesne wykrycie potencjalnych
nieprawidtowosci. Ponadto wyniki te akcentuja konieczno$¢ doskonalenia
zawodowego lekarzy odpowiedzialnych za prowadzenie cigzy. Podnosze-
nie kwalifikacji w zakresie wykonywania badan ultrasonograficznych oraz
Swiadomosc czestosci wystepowania wad i chorob genetycznych pozwolityby
na lepszg ocene ryzyka i podejmowanie trafnych decyzji diagnostycznych
oraz terapeutycznych.

Nie ma mozliwos$ci wykrycia wszystkich wad w okresie prenatalnym,
dlatego zdarzajq sie sytuacje, Ze rozpoznanie stawiane jest w okresie okoto-
porodowym. Jak pokazujg nasze badania ankietowe, ok. 28% ptodéw z wada-
mi rodzito sie bez ich prenatalnego rozpoznania. Moze to wynikac z braku
wykonywania badan prenatalnych z powodu ztych warunkéw technicznych
(otylosc¢ u ciezarnej, matowodzie) oraz trudnosci diagnostycznych (nie-
prawidlowy sptyw zyt ptucnych, koarktacja aorty — wady bardzo trudne
do wykrycia w okresie zycia prenatalnego).
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Poradnictwo genetyczne dla par spodziewajqcych sie
urodzenia smiertelnie chorego dziecka - rola i doswiadczenia
genetyka klinicznego w Perinatalnej Opiece Paliatywnej

Poradnictwo genetyczne jest specjalistyczng dziedzing medycyny, majaca
na celu dostarczenie pacjentom informacji na temat dziedzicznych choréb
oraz ryzyka ich wystapienia u potomstwa. Porada genetyczna dostarcza
informacji o genetycznym podtozu wady wrodzonej. Musi by¢ dostosowana
do potrzeb pacjentdéw, z uwzglednieniem ich poziomu zrozumienia oraz
emocjonalnego zaangazowania. Wazne jest, aby podchodzi¢ do pacjentow
z empatia, oferujac wsparcie i dostarczajac rzetelnej wiedzy (Milunsky
i Milunsky, 1997).

Glownym celem poradnictwa genetycznego jest edukacja polegajaca
na doktadnym wyjasnieniu rodzicom etiologii oraz genetycznego charakteru
schorzenia. Wymaga wsparcia emocjonalnego, ktore obejmuje empatyczng
rozmowe z pacjentami dotyczaca ich wewnetrznych uczu¢, obaw i poten-
cjalnych lekéw, przy jednoczesnym dostarczaniu niezbednych informacji
(Chanska, 2022). Nalezy przedstawi¢ rodzicom mozliwe scenariusze rozwoju
cigzy, a takze konsekwencje narodzin i opieki nad dzieckiem z okreslong
choroba genetyczna. Niezwykle istotne jest rOwniez wskazanie dostepnych
badan diagnostycznych, ich precyzyjnosci, wraz z omowieniem ryzyka
otrzymania wynikow fatszywie dodatnich i ujemnych. Waznym aspektem
poradnictwa genetycznego jest planowanie prokreacyjne. Obejmuje ono
dyskusje na temat optymalnego czasu dla kolejnych ciaz, Srodkéw zapobie-
gawczych oraz wszelkich badan przed poczeciem w celu zminimalizowania
ryzyka powtorzenia sie choroby u przysztego potomstwa. W szczeg6lnych
sytuacjach rodziny zapoznawane sg z zaawansowanymi technikami reproduk-
cyjnymi, takimi jak zaptodnienie in vitro (IVF) w polaczeniu z genetyczna
diagnostyka preimplantacyjng (PGD). Genetycy kliniczni petnia takze role
rzecznikOw pacjentéw oraz mediatoréw badan. Gwarantuja, ze rodziny
sq informowane o odpowiednich badaniach naukowych, o nowych sciezkach
terapeutycznych.

Nasza analiza danych wyraZznie wskazuje na istotng dysproporcje mie-
dzy liczba przeprowadzonych procedur inwazyjnych a liczba konsultacji
genetycznych. Tylko 35-40% pacjentek poddanych badaniom inwazyjnym
korzysta przed badaniem lub po nim z konsultacji genetycznej. Wiele przy-
padkéw braku decyzji rodzicéw o skorzystaniu z poradnictwa genetycznego
wynika z niskiego poziomu $wiadomosci spotecznej dotyczacej roli genetyki
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w konteks$cie poradnictwa prenatalnego. Nasze dotychczasowe obserwacje
ukazuja niski poziom Swiadomosci w zakresie dziedziczenia chorob gene-
tycznych. Wielokrotnie porade genetyczna rozpoczynamy od wyjasnienia,
czym jest chromosom. Warto rowniez zauwazy¢, ze w odpowiedzi na kon-
kretne pytania dotyczace dziedziczenia choréb genetycznych w rodzinie, cze-
sto dochodzi do zaprzeczenia. Jednakze zmiana formy pytania, np. poprzez
odwolanie sie do konkretnej sytuacji zyciowej, moze ujawni¢ istotng wiedze
oraz potencjalne obawy pacjentéw na ten temat. W konsekwencji istnieje
pilna potrzeba dostosowania metod komunikacji w obszarze poradnictwa
genetycznego, aby zwiekszy¢ Swiadomosc¢ spoteczng i umozliwi¢ pacjentom
skorzystanie z tego zakresu opieki medycznej i oceny ryzyka na przysztosé
prokreacyjna.

W Polsce jest ok. 130 specjalistow genetyki klinicznej, co powoduje,
ze Sredni czas oczekiwania na wizyte w poradni genetycznej wynosi 18 mie-
siecy. Pomimo to GPSK, bedac na najwyzszym szczeblu referencyjnym,
oferuje dostep do konsultacji genetycznych zaréwno dla pacjentek w ciazy,
jak i noworodkéw po urodzeniu. Niemniej jednak liczba tych konsultacji
pozostaje niezadowalajaca w poréwnaniu z potrzebami spotecznymi.

Podsumowujac, konieczne jest skoncentrowanie sie na zwiekszeniu Swia-
domosci spotecznej na temat roli genetyka klinicznego i choréb genetycz-
nych, a takze zapewnienie wiekszej dostepnosci konsultacji genetycznych.
Jest to zasadniczy krok w kierunku poprawy jakosci opieki prenatalnej oraz
zapobiegania potencjalnym problemom zdrowotnym u potomstwa.

Etyka w poradnictwie genetycznym

Etyczne aspekty perinatalnej opieki paliatywnej oraz przekazywania infor-
macji o niekorzystnej dla ptodu prognozie sa gleboko zakorzenione w zrozu-
mieniu godnosci ludzkiego zycia, prawie do informacji i autonomii decyzyj-
nej. Autonomia decyzyjna pacjenta jest nadrzedna, co oznacza, ze wszelkie
decyzje dotyczace badan diagnostycznych i terapii powinny by¢ podejmowa-
ne przez rodzicow, z pelnym poszanowaniem ich praw. Poufnos¢ informacji
uzyskanych w trakcie konsultacji zapewnia wypracowanie zaufania miedzy
lekarzem a pacjentem. Rzetelno$¢ informacyjna jest niezbedna; rodzicom
powinny by¢ dostarczane doktadne i aktualizowane dane, przekazywa-
ne w sposéb zrozumiaty, bez zbyt skomplikowanego jezyka medycznego.
W sytuacjach gdy Smier¢ ptodu jest nieunikniona, etyczne podejscie do
opieki paliatywnej zaktada umozliwienie rodzicom spedzenia z nim kornco-
wych chwil w sposob godny, spokojny i wspierajacy (Tewani i in., 2022).
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Wspieranie rodzicow w tym trudnym okresie wymaga nie tylko wie-
dzy medycznej, ale przede wszystkim empatii, wrazliwosci i etycznego
podejscia do problemu (Tewani i in., 2022). Lekarz powinien przekazywac
informacje odnosnie do stanu ptodu/dziecka zgodnie z przepisami prawa,
rekomendacjami medycznymi i normami moralnymi. Musi nakresli¢ obie dro-
gi naturalnego przebiegu choroby ich dziecka, poniewaz nie mozna zaktadac,
ze dziecko urodzi sie Zywe. Poradnictwo genetyczne powinno sie odbywac
w Scistej wspolpracy z innymi specjalistami, takimi jak neonatolodzy, psycho-
logowie czy pracownicy socjalni, aby zapewni¢ kompleksowa opieke rodzinie.

Emocjonalne reakcje rodzicéw na diagnoze Smiertelnej choroby dziecka

Postepy w diagnostyce prenatalnej zapewnity lepsza ocene anatomii
i wzrastania ptodu, ale wraz z tq wiedza pojawito sie ryzyko postawienia
niepomyslnej diagnozy. Otrzymanie informacji o letalnej wadzie ptodu
moze by¢ réwnoznaczne z przezywaniem przez rodzica straty. Proces Zato-
by zaczyna sie czesto juz w momencie uzyskania diagnozy, a nie dopiero
w chwili fizycznego odejscia dziecka. Niekorzystna diagnoza pozostawia
rodzicow w stanie szoku i niedowierzania. Trajektoria przewidywanego
radosnego wydarzenia zostaje nagle zmieniona, zastgpiona przez smutek
i zalobe z powodu przewidywanej przysztosci. Pojawiaja sie leki i obawy
dotyczace diagnozy, mozliwych sciezek medycznych i dobrostanu ptodu
(Coté-Arsenault & Denney-Koelsch, 2011). W obliczu ciezaru diagnozy
niejednokrotnie rodzice obarczajq siebie poczuciem winy, obwiniaja sie
za nieprzestrzeganie zdrowej diety, zastosowanie jakiego$ leku, co by¢
moze miato zwiazek z chorobg dziecka (Benute i in., 2012). Rodzice moga
réwniez borykac sie z wyzwaniem przekazania informacji o diagnozie
rodzinie, przyjaciotom i innym bliskim. Moga potrzebowa¢ wsparcia
w zakresie komunikacji i radzenia sobie z reakcjami otoczenia. Przewlekty
smutek moze przenikac¢ zycie rodzicéw, powracajac w waznych datach lub
momentach pamieci. Emocjonalne zamieszanie moze tez rzuci¢ cien na
relacje miedzyludzkie. Wiezi malzenskie i rodzinne moga zosta¢ poddane
probie: albo wzmocnione przez wspdlny smutek, albo nadwyrezone przez
rézne mechanizmy radzenia sobie. Kolejne cigze, niezaleznie od tego, czy
z medycznego punktu widzenia przebiegaja prawidtlowo czy nie, moga by¢
naznaczone zwiekszonym niepokojem i strachem (Benute i in., 2012; Cope
iin., 2015). Probujac odzyska¢ poczucie kontroli, rodzice czesto zanurzajg
sie w poszukiwaniu wyczerpujgcych informacji na temat zdiagnozowanej
choroby. Szukaja jasnosci co do jej skutkdw i mozliwych interwencji. W tym
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samym czasie sieci wsparcia rodzinnego, spotecznego i zawodowego stajq
sie istotnymi kotwicami. Osobiste filozofie, praktyki religijne i praktyki
kulturowe moga rowniez stanowi¢ schronienie i kontekst, w ktérym dia-
gnoza moze zosta¢ zrozumiana i emocjonalnie przetworzona (Cope i in.,
2015). Nalezy zaznaczy¢, ze z perspektywy psychologicznej niepomy$ina
diagnoza prenatalna jest wydarzeniem, ktére spelnia wszystkie warunki
glebokiego kryzysu emocjonalnego, i jest doSwiadczeniem ogromnej straty
(Kedzierska, 2011).

Nasze do$wiadczenia w pracy z rodzicami w ramach POP podkresla-
ja ztozonosc¢ i roznorodnos$¢ emocji, jakie towarzyszq temu procesowi.
Po ustyszeniu diagnozy rodzice czesto doswiadczaja szerokiej gamy reakcji
emocjonalnych, w tym ptaczu, zaprzeczenia, czy nawet ztosci. Wielu z nich
moze odczuwac szok i niedowierzanie, negujac mozliwos$¢ istnienia takiej
sytuacji, wyrazajac przekonanie, Ze ktos sie pomylit lub Ze to niemozliwe.
Niezwykle istotne jest takze to, Ze ok. 10% pacjentéw opuszcza gabinet nagle
po ustyszeniu diagnozy, a ok. 3% nigdy juz nie wraca na kolejne konsultacje.
U pacjentek, ktére decyduja sie na kontynuacje ciagzy pomimo niekorzystnej
prenatalnej diagnozy (7-10% pacjentek poddanych badaniom genetycznym
inwazyjnym), w kolejnych wizytach w ramach POP obserwujemy zmiany
nastawienia. W miare uptywu czasu rodzice zaczynajq akceptowac diagnoze,
a nawet celebrowac kazdy dzien spedzony z dzieckiem, nadajgc mu imie
i podejmujac niezbedne kroki w kierunku zapewnienia mu opieki i wsparcia
medycznego. Niezwykle wazne jest tez zrozumienie obaw i lekow rodzicow
dotyczacych porodu, ktéry z jednej strony byt przywitaniem dziecka, a z dru-
giej pozegnaniem. Najwazniejsze dla rodzicow jest zapewnienie o mozli-
wosci towarzyszenia dziecku do konca zycia, a takze o tym, Ze dziecko nie
bedzie cierpiato. Rodzice otrzymuja wsparcie psychologiczne i duchowe,
ktére jest dostosowane do ich potrzeb oraz Swiatopogladu. Decyzje pozo-
stajacych pod naszq opieka rodzicow o kontynuowaniu cigzy pomimo
niekorzystnej prenatalnej diagnozy zwigzane byly gtéwnie z uwarunkowa-
niami religijnymi i prawnymi obowiazujacymi w danym momencie w Polsce.

Rola i doswiadczenia lekarza neonatologa
w perinatalnej i postnatalnej opiece paliatywnej

Neonatolog zapewnia kompleksowa opieke medyczna, monitorujac stan
noworodka, zapewniajqc ulge w bélu i tagodzac dusznos¢ oraz podejmujac
decyzje dotyczace interwencji medycznych, takich jak leczenie objawowe
czy zastosowanie terapii wspomagajacych. Ponadto neonatolog odgrywa
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role doradcza, wspierajac rodzicow w podejmowaniu trudnych decyzji
zwigzanych z opieka nad ich dzieckiem. Pomaga w zrozumieniu diagnozy,
prognoz medycznych i alternatywnych opcji terapeutycznych, umozliwiajac
rodzicom podjecie Swiadomych decyzji dotyczacych opieki paliatywne;j.

Waznym aspektem roli neonatologa w perinatalnej opiece paliatyw-
nej jest rowniez zapewnienie noworodkowi godnej smierci, gdy sytuacja
tego wymaga. Granica miedzy optymalnym dzialaniem terapeutycznym
a uporem terapeutycznym jest delikatna i wymaga subtelnej rownowagi.
Zgodnie z badaniami przeprowadzonymi przez Tomasza Dangela i wspot-
pracownikow (Dangel i in., 2011) wiekszo$¢ noworodkow z wielowadziem
umiera na oddziatach intensywnej opieki neonatologicznej, przy czym
tylko niewielki odsetek jest objety opieka paliatywna. Lekarz powinien
uwzglednia¢ opinie i oczekiwania rodzicow, traktujac ich jako partnerow
w procesie podejmowania decyzji. Nie moze jednak by¢ wytacznie wyko-
nawcg ich woli, lecz takze adwokatem noworodka jako jednostki majacej
prawo do godnego traktowania. Kiedy pojawia sie perspektywa zakon-
czenia zycia noworodka, relacje miedzy dzieckiem a rodzicami oraz ich
oczekiwania moga wprowadzac zakldcenia w ocenie sytuacji. Jednoczesnie
zrzucenie odpowiedzialno$ci na system prawny lub ogélne normy moze
prowadzi¢ do krzywdy zarowno dziecka, jak i rodzicow. Neonatolog ma
obowigzek prowadzenia diagnostyki, ustalania diagnozy (w przypadku braku
diagnozy prenatalnej) oraz podejmowania decyzji dotyczacych ewentual-
nego leczenia. To rowniez lekarz inicjuje dyskusje na temat koniecznosci
ograniczenia procedur medycznych lub zaniechania pewnych form leczenia,
np. operacyjnego (Jalowska i in., 2021; Korzeniewska-Eksterowicz i in.,
2013; Szmyd i in., 2014). OpdZnienie w wyrazeniu stanowiska moze skutko-
wac checig pozostawienia sytuacji biegowi losu, co z kolei moze prowadzi¢
do tego, ze dalsze dziatania beda przynosi¢ wiecej szkody niz pozytku dla
pacjenta (Rzecznik Praw Pacjenta, 2021).

Konieczne jest wyrazne podkres$lenie, ze lekarz nie ma obowigzku
zadania zgody od rodzicow na zaniechanie dziatan medycznych, ktore
uznal za nieskuteczne lub nawet szkodliwe dla dziecka. Choc¢ rodzice
majq prawo do odmowy wykonania okre$lonych Swiadczen medycznych,
nie posiadaja uprawnienia do nakazywania lekarzowi wdrozenia lub kon-
tynuowania konkretnego rodzaju leczenia. To lekarz dysponuje wiedza na
temat medycznych uzasadnien danego rodzaju terapii dla noworodka oraz
wie, kiedy dalsze stosowanie takiej terapii przestaje by¢ korzystne i staje
sie wrecz szkodliwe. Oczywiscie, lekarz musi poinformowac rodzicow
o podejmowanych decyzjach i wyjasni¢ im powdd takiego postepowania.



114 KAROLINA GRUCA-STRYJAK, JADWIGA LUCZAK-WAWRZYNIAK, MONIKA BORKOWSKA-KLOS

Jednakze nie moze on wymagac od rodzicéw zgody ani przenosi¢ na nich
odpowiedzialnosci za jego wlasne decyzje. W takiej sytuacji gtownym
zadaniem neonatologa jest dbanie o dobrostan noworodka, dla ktérego
dotychczasowe Srodki terapeutyczne przestaty by¢ skuteczne, jednocze-
$nie zapewniajac wsparcie rodzicom, ktérzy nie zaakceptowali jeszcze
nieuchronno$ci $mierci swojego dziecka. Ta sytuacja podkresla istotnosc¢
komunikacji miedzy zespotem medycznym a rodzicami. Tylko dobre poro-
zumienie pozwoli rodzicom nabiera¢ pewnosci, zZe dobro ich dziecka jest
stawiane na pierwszym miejscu. Stanowi to réwniez podstawe do budowania
atmosfery wzajemnego zaufania.

Rola potoznej/pielegniarki w Perinatalnej Opiece Paliatywnej

W perinatalnej opiece paliatywnej rola potoznych lub pielegniarek jest nie-
zwykle istotna. To one czesto jako pierwsze zauwazajq cierpienie noworodka,
brak kontaktu z rodzicami oraz nieprawidtowosci w jego funkcjonowaniu.
Ich obserwacje i wrazliwo$¢ na potrzeby dziecka stanowia fundament
opieki nad pacjentem. Potozne i pielegniarki odgrywaja zasadnicza role
w monitorowaniu stanu zdrowia noworodka, zapewnianiu mu komfortu oraz
dostarczaniu wsparcia emocjonalnego. Sa tez waznymi mediatorami miedzy
rodzing a zespotem medycznym, pomagajac w przekazywaniu istotnych
informacji oraz utatwiajac komunikacje w trudnych sytuacjach. Ich profe-
sjonalizm, empatia i zaangazowanie sg nieocenione w zapewnianiu godnej
opieki paliatywnej dla noworodka i jego rodziny (Krzeszowiak i Smigiel,
2016; Poryszewska i in., 2022).

Zgodnie z wynikami uzyskanymi z badania ankietowego 75% potoznych
uczestniczyto w porodzie paliatywnym. Czas trwania porodu byt w wiekszo-
Sci przypadkow pordwnywalny z porodem dziecka zdrowego. W polowie
przypadkéw doswiadczenie to bylo stresujace i psychicznie wyczerpujace
dla personelu medycznego, lecz w 75% przypadkéw pozwolity potoznym
odkry¢ swoja wewnetrzng site. Przede wszystkim w 58,8% sytuacji udziat
w porodzie paliatywnym by} czynnikiem wptywajacym na ich samorozwdj.

Odczuwanie bélu przez ptéd z wadami wrodzonymi - obawy rodzicéw

Przekazujac informacje na temat nieuleczalnej choroby dziecka czesto
spotykamy sie z obawami rodzicow dotyczacymi odczuwania bdlu i cier-
pienia przez ptdd/dziecko. Zapewne ta niepewno$¢ wynika z rodzicielskiej
troski, etycznych oraz psychologicznych implikacji zwigzanych z checia
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zapewnienia dobrostanu dziecku. W praktyce medycznej staramy sie przed-
stawi¢ rodzicom rézne aspekty tego zagadnienia. Temat odczuwania bdlu
przez ptody z wadami jest tematem kontrowersyjnym i czesto nieprawidto-
wo interpretowanym w spotecznym dyskursie. Podstawowym czynnikiem
determinujacym zdolno$¢ plodu do odczuwania bélu jest rozwoj jego
ukladu nerwowego. Badania wskazuja, ze struktury mézgowe niezbedne do
odczuwania bolu zaczynaja sie rozwija¢ dopiero w drugiej potowie ciazy.
Oznacza to, ze ptody w pierwszym trymestrze najprawdopodobniej nie maja
fizjologicznej zdolnosci do odczuwania bolu.

W przypadku ptodow z zespotami wad letalnych, ktore uniemozliwiaja
im przezycie poza organizmem matki, istnieje wiele czynnikow mogacych
wptywac na ich zdolnos¢ do odczuwania bélu, w tym stopien uszkodzenia
uktadu nerwowego. W wielu przypadkach te wady sq tak powazne, Ze moga
zapobiega¢ prawidlowemu rozwijaniu sie uktadu nerwowego i innych sys-
temow potrzebnych do odczuwania bolu. Wewnatrzmaciczne srodowisko,
w ktorym przebywa ptdd, jest rézne od srodowiska zewnetrznego. Ptod jest
zanurzony w ptynie owodniowym, ktéry dziata jak bufor, i jest pod statym
wplywem substancji chemicznych (takich jak hormony i inne czynniki
biochemiczne) produkowanych przez organizm matki. Te czynniki moga
wplywac na zdolnos¢ ptodu do odczuwania bodzcow. Nawet jesli przyj-
miemy, ze ptody maja zdolno$¢ do odczuwania b6lu w pewnym momencie
rozwoju, nie ma dowodow na to, ze ptody z wadami cierpig bardziej niz
inne, zdrowe plody (Derbyshire i Bockmann, 2020).

Perinatalna Opieka Paliatywna

Mimo powszechnej swiadomosci, ze Smierc jest nieuchronnym zakoncze-
niem zycia, trudno zaakceptowac jej nadejscie, szczegdlnie w kontekscie,
ktéry nawiazuje do narodzin.

W przypadkach niepomysinych diagnoz prenatalnych perinatalna opieka
paliatywna staje sie gtlbwnym elementem wsparcia dla rodziny. Podejscie
to koncentruje sie na zapewnieniu jakos$ci zycia noworodka i wsparciu
rodziny w trudnym czasie, zamiast na agresywnym leczeniu. POP zaczyna
sie juz w okresie prenatalnym, od momentu postawienia diagnozy, a konczy
w okresie postnatalnym, niekiedy po Smierci dziecka (Martin-Ancel i in.,
2022). Jednym z gtéwnych cel6w perinatalnej opieki paliatywnej jest zapew-
nienie wsparcia emocjonalnego rodzicom stawiajacym czola diagnozie oraz
konsekwencjom schorzenia ptodu lub noworodka. Pomaga to w radzeniu
sobie z zaloba, lekiem i poczuciem straty (Tosello i in., 2014). Wchodzac
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w relacje opiekuncza z rodzicami umierajacego dziecka, mozna wyraznie
dostrzec, ze nadzieja na cud i wyleczenie pozostaje zZywa az do ostatniego
momentu. Odebranie jej brutalnie bytoby nieludzkie, lecz kreowanie fal-
szywego obrazu rzeczywistosci jest rowniez nieodpowiednie.

W POP pojawiaja sie podstawowe pytania: Jaki jest najbardziej korzystny
sposob postepowania w przypadku ptodu lub noworodka w stanie ograni-
czajacym zycie? Kiedy, jesli w ogdle, brak interwencji lub wycofanie agre-
sywnego leczenia lezy w najlepszym interesie dziecka (Thomas i in., 2017).
Takie decyzje mogq stanowi¢ wyzwanie etyczne, zwtaszcza gdy potencjalna
jakos$¢ zycia jest kwestig nadrzedng (Pawelec i in., 2015).

Opieka paliatywna zapewnia noworodkom najlepszq mozliwg opieke
medyczng, minimalizujac bdl i cierpienie, a jednoczesnie rezygnujac z inter-
wencji, ktére mogg przedtuzac cierpienie bez realnej korzysci dla dziecka
(Tewani i in., 2022). Rodzice sa informowani o tym, czego moga sie spodzie-
wac w kolejnych etapach choroby dziecka i jakie wsparcie moga otrzymac.
Wspoltpracujemy z rodzicami w zakresie planowania opieki nad dzieckiem
zaro6wno w szpitalu, jak i w domu, z uwzglednieniem ich Zyczen i potrzeb.
Uwzgledniamy réwniez potrzeby rodzenstwa chorego dziecka, pomagajac
mu zrozumie¢ sytuacje i radzi¢ sobie z wlasnymi uczuciami (Sobolewska
iin., 2021; Zajac, 2021). Dla wielu rodzin duchowos$¢ jest waznym aspek-
tem radzenia sobie z ciezkq choroba i Smiercia dziecka. Perinatalna opieka
paliatywna moze zapewni¢ wsparcie duchowe zgodnie z przekonaniami
i potrzebami rodziny. Wspieramy rodziny w trudnym procesie poZegnania
z dzieckiem, pomagajac w planowaniu ceremonii pozegnalnej, zachowaniu
pamiatek czy oméwieniu kwestii pochéwku.

Jako specjalisci POP reprezentujemy r6zne dyscypliny medyczne.
Ma to na celu zapewnienie pacjentom kazdego aspektu zintegrowanej
opieki — od interwencji medycznych po wsparcie psychologiczne. Z drugiej
strony POP zapewnia rowniez nam, profesjonalistom, platforme do refleksji
i wzajemnego wsparcia. W ramach POP mozemy omawiac trudne przy-
padki, dzieli¢ sie spostrzezeniami i szuka¢ wskazowek, zapewniajac sobie
wzajemnie pomoc emocjonalng w obciazajacej pracy, ktéra podejmujemy.

Najwazniejsze dla etosu POP jest zrozumienie, ze opieka medyczna jest
gleboko powigzana z dobrostanem psychicznym. Podejmowane decyzje
dotyczace przebiegu cigzy i porodu oraz postepowania z noworodkiem
i potencjalnych nastepstw tych decyzji maja gtebokie implikacje psycholo-
giczne dla rodzicow. I odwrotnie, stan psychiczny rodzicow moze wptywac
na decyzje medyczne, doSwiadczenie porodu, a nawet proces zatoby (Tosello
iin., 2014; Tosello i in., 2017).



Ptod/dziecko z zespotem wad letalnych: od diagnozy do konca zycia... n7

Poszanowanie godnosci cztowieka, ktory staje sie pacjentem w okresie Zycia
perinatalnego, wymaga od personelu medycznego przekazania rzetelnej infor-
macji dotyczacej diagnostyki, rozpoznania, proponowanego leczenia i roko-
wania. Perinatalna opieka paliatywna nie przyczynia sie do Smierci ani jej nie
przyspiesza. Smier¢ dziecka obarczonego letalng wada, mimo Ze zawsze jest dra-
matem, powinna zosta¢ uznana za naturalny proces (czes¢ ludzkiej egzystencji).

Plan porodu paliatywnego

Jednym z zasadniczych aspektéw POP jest plan porodu, ktory stanowi
strategiczny dokument opracowywany wspdlnie przez rodzicow i zespot
medyczny. Opisuje on z gory ustalone postepowanie podczas ciazy, porodu
i tuz po nim. Zaktada uwzglednienie preferencji rodzicéw dotyczacych miej-
sca porodu, interwencji medycznych (jakie procedury i interwencje majg by¢
wykonane lub pominiete zarowno w stosunku do matki, jak i dziecka, ustale-
nie preferencji dotyczacych srodkéw przeciwbolowych, a w przypadku dziec-
ka — podejscia do tagodzenia jego cierpienia), postepowania z noworodkiem
po urodzeniu (decyzje dotyczace resuscytacji, wsparcia oddechowego, a takze
postepowania z ciatem dziecka po Smierci) oraz innych aspektow zwigzanych
z narodzinami i okresem tuz po nich (np. ustalenie, czy i kiedy rodzenstwo
ma pozna¢ noworodka oraz jak ma by¢ przygotowane do tej sytuacji). Pla-
nowanie porodu moze by¢ forma wsparcia psychologicznego, pomagajac
rodzicom przetwarzac i przygotowywac sie do nadchodzacych wydarzen.

Ponadto w sytuacjach kryzysowych, kiedy decyzje muszq by¢ podej-
mowane szybko, plan porodu dostarcza jasnych wytycznych dotyczacych
postepowania. W planie porodu powinno sie znalez¢ imie dziecka, ktdre
identyfikuje je jako konkretnego cztowieka i powoduje nawigzanie relacji
z rodzicami, informacja o diagnozie, informacja o sposobie ukonczenia
cigzy. W wiekszosci przypadkow korzystniejszym sposobem zakoncze-
nia cigzy jest pordd sitami natury, ktéry jest najbezpieczniejszy dla rodzacej,
a takze zmniejsza ryzyko niepowodzen w kolejnej ciazy.

Nasze obserwacje wskazujg, ze rodzice instynktownie po porodzie
zaczynajq sie zwracac z czuto$cia do swojego dziecka, po imieniu, nie zwa-
zajac na deficyty, ktére moga dotyczy¢ jego wygladu zewnetrznego. Wyniki
naszych ankiet wyraznie pokazuja, Ze obecnos¢ planu porodu paliatywnego
istotnie utatwia wsparcie rodzicow przez personel medyczny. Umozliwia on
lepsza komunikacje miedzy cztonkami zespotu medycznego oraz w wiek-
szosci przypadkow przyczynia sie do lepszej realizacji standardow opieki
okotoporodowej.
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Ograniczenia badania

Nasze badanie ma kilka ograniczen. Po pierwsze, ograniczeniem jest licz-
ba pracownikow ochrony zdrowia, ktérzy zgodzili sie wzig¢ w nim udziat
i wypehi¢ ankiete. Personel medyczny powinien by¢ podzielony na grupy,
takie jak lekarze perinatolodzy, neonatolodzy i potozne, co moze wptynac
na r6znorodno$¢ odpowiedzi. Ponadto badanie nie uwzglednito personelu
medycznego pracujacego w jednostkach o nizszym stopniu referencji,
co moze wprowadzi¢ pewne znieksztalcenia w wynikach. Drugim ograni-
czeniem jest Swiadomos¢, ze uzyskane wyniki dotyczace liczby wad i pro-
cedur inwazyjnych mogg nie odzwierciedla¢ rzeczywistego ich rozktadu
w populacji. Nasz szpital jest osrodkiem o najwyzszym stopniu referencji,
wiec wszystkie wady sq tam kierowane i konsultowane, co nie odzwierciedla
danych epidemiologicznych z literatury.

Podsumowanie

Perinatologia, genetyka oraz perinatalna opieka paliatywna sa dziedzinami
pelnymi etycznych zawiltosci, wymagajac ,,delikatnej” r6wnowagi mie-
dzy mozliwo$ciami medycznymi, Zyczeniami rodzicow i postrzeganym
najlepszym interesem ptodu lub noworodka. Model perinatalnej opieki palia-
tywnej stosowany w Ginekologiczno-Potozniczym Szpitalu Klinicznym UM
w Poznaniu jest odpowiedzig na wyjatkowe wyzwania, jakie stawia przed
nami medycyna. Dzieki interdyscyplinarnemu podejsciu, ktére uwzglednia
zaréwno aspekty medyczne, jak i psychologiczne, jesteSmy w stanie zapewnic
pacjentkom i ich rodzinom wielokierunkowe wsparcie.

Przekazywanie ztych prognoz lub $miertelnej diagnozy przysztym rodzi-
com jest prawdopodobnie jednym z najtrudniejszych zadan w medycynie.
Kierujac sie etycznym obowigzkiem mowienia prawdy, staramy sie zestawic¢
to z psychologicznym wptywem, jaki mogg mie¢ takie wiadomosci. Przyjecie
wspotczujacego podejscia dostosowanego do stanéw poznawczych i emo-
cjonalnych rodzicow uwazamy za najwazniejsze. Uznanie i poszanowanie
duchowych i kulturowych przekonan rodzin takze ma ogromne znacze-
nie. Przekonania te moga mie¢ gteboki wptyw na postrzeganie cierpienia,
wartos$ci zycia i decyzji dotyczacych kontynuacji ciazy po otrzymaniu
prenatalnie niekorzystnej diagnozy.
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POP wymaga podejscia opartego na wspotpracy. Z etycznego punktu
widzenia najwazniejsze jest, aby zaangazowani specjalisci skutecznie sie
komunikowali, zapewniajac rodzicom spdjne, jasne informacje i wsparcie,
co staramy sie zapewni¢ w ramach naszej poradni. Opieka paliatywna
powinna rozpoczynac sie juz w momencie cigzy. Przygotowanie w ramach
POP obejmuje rodzicdw, personel szpitala niezaleznie od stopnia referen-
cyjnosci. Noworodek ma prawo do godnego umierania, bez bdlu, bez dusz-
nosci, w ramionach rodzicéw. Wzajemne zindywidualizowanie opieki oraz
dostrzezenie wyjatkowosci i historii danej rodziny powinny zaja¢ miejsce
sytuacji, w ktorych dotychczas dominowaty zdehumanizowane standardy
medyczne. Nieodlaczna warto$¢ kazdego zycia, niezaleznie od czasu jego
trwania lub postrzeganej jakosci, stanowi kamien wegielny POP.

Istnieje potrzeba organizacji szkolen z zakresu perinatalnej opieki palia-
tywnej dla personelu medycznego oraz udzielania wsparcia psychologiczne-
go, szczegoblnie osobom towarzyszacym umieraniu noworodka. Potrzebne jest
organizowanie w zespotach medycznych dyskusji o zaistniatych sytuacjach,
ale takze analiza i wymiana doswiadczen. W ten spos6b mozna by poprawi¢
jakos¢ swiadczonej opieki oraz zaspokoi¢ potrzeby personelu medyczne-
go, co przyczynitoby sie do lepszej opieki nad pacjentami i ich rodzinami
w trudnych momentach zycia.
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