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POPULARNONAUKOWE STRESZCZENIE PROJEKTU

Niepowodzenia cigzy staja si¢ coraz czestszym zjawiskiem dotykajacym wszystkie grupy
etniczne 1 czgsto sg wynikiem wielu potaczonych ze sobg procesow. Poronienie samoistne jest
duzym przezyciem dla rodziny oczekujacej dziecka. Pojawiajg si¢ pytania, jaka byla przyczyna
poronienia, czy mozna byto uratowac zycie rozwijajacego si¢ dziecka i czy istnieje zwigckszone
ryzyko utraty kolejnej cigzy. Niepowodzenia cigzy stanowig rdéwniez powazny problem
diagnostyczny i leczniczy dla kobiety, ktora doswiadczyta utraty cigzy. Doktadne oszacowanie skali
problemu niepowodzen cigzy stwarza duzy problem, poniewaz statystyki dotyczace niepowodzen
cigzy pochodzg gltownie z jednostek stuzby zdrowia a nie uwzgledniajg poronien, do ktorych
dochodzi poza szpitalem np. w domu pacjentki (PTG, 2008). Szacuje sie, ze 8-20% ciaz konczy si¢
niepowodzeniem (Bug 1 wsp., 2014), natomiast u 1-2% kobiet dochodzi do poronien
nawracajacych, czyli przynajmniej trzech kolejno po sobie wystepujacych poronien, do ktoérych
dochodzi przed 20 tygodniem (Exalto i wsp., 2007).

Niepowodzenia cigzy dzieli si¢ na poronienia samoistne i martwe porody. Wedhlug kryteriow
WHO poronieniem nazywamy utrat¢ ptodu o masie 500 g lub nizszej (do 20 tygodnia cigzy). Strata
cigzy powyzej 20 tygodnia okre§lana jest jako pordod martwy. Wyrdznia si¢ wiele przyczyn
niepowodzenia cigzy m.in. czynniki $rodowiskowe, wady anatomiczne macicy, zaburzenia
endokrynologiczne, metaboliczne ale najwazniejsza jest obecnos$¢ aberracji chromosomowych u
zarodka/ptodu.

Mikromacierz DNA to szklana ptytka przypominajaca szkietko mikroskopowe z
naniesionymi fragmentami DNA obejmujacymi najwazniejsze regiony genomu czlowieka.
Fragmenty DNA sg sondami molekularnymi, rozpoznajacymi zmiany w materiale genetycznym
osoby badanej. Analiza poréwnawcza DNA pacjenta do DNA osoby zdrowej umozliwia
identyfikacj¢ zmian liczby kopii fragmentow DNA, delecji lub duplikacji w genomie pacjenta.
Wynik jest przedstawiony za pomoca raportu zawierajgcego regiony chromosomowe lub geny,
ktorych u pacjenta jest za duzo lub za mato.

Mikromacierze (aCGH) w pordéwnaniu do dotychczas stosowanych metod takich jak
klasyczne badania kariotypu umozliwiaja analiz¢ w jednym eksperymencie calego materialu
genetycznego przy rozdzielczo$ci nieosiggalnej w innych metodach diagnostycznych.
Rozdzielczo$¢ tej metody zalezy od rodzaju uzytej macierzy. Metoda ta nie wykrywa
zrownowazonych translokacji 1 inwersji chromosomowych oraz mozaikowos$ci niewielkiego
stopnia. Wszystkie prawidtlowe wyniki otrzymane metoda aCGH zostang zweryfikowane metoda
Rapid-FISH w celu wykluczenia obecno$ci zwielokrotnionej liczby wszystkich chromosomow.

Glownym celem wnioskowanego projektu bedzie okreslenie roli submikroskopowych
rearanzacji chromosomowych, wykrywalnych metoda aCGH, w etiopatogenezie nawracajacych
poronien samoistnych. Badaniami obj¢tych zostanie 60 pacjentek, u ktorych doszto do nawracajacej
utraty cigzy migdzy 8 a 20 tygodniem oraz zauwazono nieprawidlowosci w badaniu USG (jesli bylo
wykonane).



