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Mātes ģenētiskā riska izvērtēšana

21.hromosomas trisomijas biežums bērnam korelē ar mātes vecumu – risks strauji pieaug pēc 35 gadu vecuma [..]. Šāda tendence vērojama arī Latvijā [..]. Par augstu ģenētisko risku 21.hromosomas trisomijai uzskata rādītāju 1:250. Atkārtotu gadījumu risks, ja sieviete ir jaunāka par 30 gadiem, ir 1%, Vēlāk šis rādītājs pieaug līdz ar sievietes vecumu. Vecāku hromosomas jāizmeklē, ja ir bijis mozaicisms. Ja vecāku hromosomas normālas, atkārtošanās risks ir kā klasiskās trisomijas gadījumā [4].

Uzsākot prenatālu diagnostiku, tiek izvērtēts, vai grūtniece pieder riska grupai. Augsts risks attiecībā uz iedzimtām augļa attīstības anomālijām ir šādos gadījumos:

· grūtniece vecāka par 35 gadiem;

· bērna tēvs vecāks par 45 gadiem;

· abiem vai vienam no vecākiem ir iedzimtas orgānu vai orgānu sistēmas anomālijas,

· gēnu vai hromosomālas slimības;

· viens vai abi vecāki saņēmuši jonizējošo starojumu;

· vecākiem ir asins radniecība;

· neskaidru iemeslu dēļ ģimenē ir bijuši vairāk nekā divi spontāni aborti, atkārtotas priekšlaicīgas dzemdības, dzimuši nedzīvi bērni vai bērni miruši agrīnā vecumā;

· ģimenē ir dzimis bērns ar iedzimtām augļa attīstības anomālijām;

· grūtniecei akūta vīrusa infekcija esošās grūtniecības pirmajā trimestrī;

· medikamentu lietošana esošās grūtniecības pirmajā trimestrī.

Ētiski apsvērumi

Aplūkojot 21. hromosomas trisomijas agrīnas diagnostikas iespējas, jāpieskaras arī ētiskiem jautājumiem. Piemēram, augstā saslimstība ar Dauna sindromu Črijā, visticamāk, saistīta ar nostāju abortu jautājumā. Latvijā 18% bērnu ar Dauna sindromu nonākuši Bērnu aprūpes centros – tātad vecāki no tiem atteikušies. Ja būtu veikta agrīna trisomijas diagnostika, daļā gadījumu, iespējams, vecāki izšķirtos par grūtniecības pārtraukšanu (medicīnisku indikāciju dēļ līdz 22. grūtniecības nedēļai) – to rāda arī dati par atšķirīgo 21. hromosomas trisomijas diagnostikas biežumu augļiem un dzīvi dzimušiem. Tomēr galvenais prenatālas diagnostikas ieguvums būtu vecāku savlaicīga sagatavošana tam, ka ģimenē būs bērns ar īpašām vajadzībām. Vecākiem būtu laiks gūt informāciju par šo patoloģiju. Iepazīties ar iespējām un Portidžas mācībsistēmas principiem, kas sniedz atbalstu vecākiem un bērniem ar īpašām vajadzībām.
Tikai kompleksa grūtnieču izmeklēšana, rezultātu pēctecības nodrošināšana un ārsta ģenētiķa konsultācija var uzlabot agrīnu iedzimtu augļa patoloģiju diagnostiku, kas dod izvēles iespējas vecākiem lemt par grūtniecības pārtraukšanu vai arī laicīgi sagatavo vecākus tam, ka gaidāmais bērniņš būs ar īpašām vajadzībām.
