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1. Wstęp i podstawy

Diagnostyka prenatalna statusu gene-
tycznego płodu oraz aneuploidii opie-
ra się obecnie na wykorzystaniu
inwazyjnych badań diagnostycznych
niosących ze sobą niewielkie, chociaż
istotne, ryzyko poronienia. Wiele lat
badań naukowych poświęcono pró-
bom identyfikacji komórek płodowych
w krążeniu matki jako potencjalnego
źródła materiału pochodzenia płodo-
wego, który mógłby posłużyć dla ce-
lów bezpieczniejszej diagnostyki
nieinwazyjnej (non-invasive prenatal
diagnosis, NIPD). Dzisiaj wiadomo, że
ze względu na zbyt małą ilość tych ko-
mórek oraz brak wiarygodnych metod
ich analizy ta strategia ma małe szan-
se na szersze zastosowanie kliniczne.1

W 1997 roku Lo i wsp. zidentyfikowa-
li w krążeniu ciężarnych pozakomór-
kowe, wolne DNA płodowe (cell-free
fetal DNA, cffDNA).2 Pochodzi ono
z łożyska3 i może być wykrywane już
od czwartego tygodnia ciąży,4 jest
szybko usuwane z krwiobiegu po po-
rodzie,5 co czyni je potencjalnym źró-
dłem materiału pochodzenia płodowego
do diagnostyki prenatalnej. Ogromna
większość pozakomórkowego DNA
w krążeniu pochodzi od matki, mate-
riał płodowy stanowi zaledwie 3% we

wczesnej ciąży i dochodzi do 6%
w terminie porodu.4 Obecnie stosowa-
ne metody nie pozwalają na całkowite
odseparowanie DNA matczynego od
płodowego, stąd diagnostyka opiera
się na wykryciu lub wykluczeniu obec-
ności genów nieobecnych u matki, ta-
kich jak sekwencje charakterystyczne
dla chromosomu Y czy allel D czynni-
ka Rh u kobiety Rh ujemnej. Po wyizo-
lowaniu całkowitego cffDNA, w celu
amplifikacji konkretnego genu, na
przykład RHD u kobiety Rh ujemnej
czy SRY lub DYS14 w przypadku iden-
tyfikacji płci, wykorzystuje się wysoce
czułą metodę reakcji łańcuchowej po-
limerazy (polymerase chain reaction,
PCR), określaną jako PCR w czasie
rzeczywistym (real-time PCR). Sygnał
pozytywny oznaczałby, że płód jest
Rh(+), lub że płód jest płci męskiej,
brak sygnału wskazywałby, że płód
nie ma badanego genu, czyli że jest
odpowiednio Rh(-) lub jest dziew-
czynką. Brak sygnału może jednak
oznaczać także niepowodzenie am-
plifikacji płodowego DNA, dlatego
trwają intensywne badania nad
określeniem uniwersalnych marke-
rów płodowych, które mogłyby być
wykorzystane jako standardy labora-
toryjne.

2. Typowanie płodowego RHD

Od 2001 roku typowanie płodowego
RHD przy wykorzystaniu cffDNA sto-
sowane jest w prowadzeniu ciężar-
nych obarczonych dużym ryzykiem
choroby hemolitycznej noworodka
(HDN-c) spowodowanym ciążą z kon-
fliktem serologicznym w wywiadzie

lub podwyższonym mianem przeciw-
ciał. W Wielkiej Brytanii niemal całko-
wicie zastąpiło ono amniopunkcję oraz
biopsję kosmówki.6 Ta metoda jest
pracochłonna, ale wiele grup badaw-
czych potwierdziło jej dużą dokład-
ność.7 Wykorzystanie tej metody
opisano także w odniesieniu do okre-
ślania płodowych antygenów RhC, c,
E i Kell.8 W ostatnim czasie Interna-
tional Blood Group Reference Labora-
tory w Bristolu doniosło o skutecznym
zastosowaniu wysoce wydajnej meto-
dy opartej na zautomatyzowanych
technikach, potencjalnie nadającej się
do masowych przesiewowych badań
wszystkich kobiet Rh ujemnych. Me-
todę tę wykorzystano w określeniu
płodowego antygenu D czynnika Rh
u 1788 Rh ujemnych kobiet w 28 ty-
godniu ciąży. W porównaniu z serolo-
gicznym typowaniem Rh u płodów po
urodzeniu dokładność metody okre-
ślono na 95,7%, a wskaźnik wyników
fałszywie ujemnych wyniósł 0,2%.9

Jeżeli potwierdzi się skuteczność tej
metody także we wczesnej ciąży,
przy czym należy pamiętać, że
względna proporcja cffDNA jest
mniejsza w początkowych tygodniach
ciąży,4 będzie to potencjalny sposób
ograniczenia stosowania immunoglo-
buliny anty-D u kobiet Rh ujemnych,
których dziecko jest również Rh ujem-
ne. Obecnie w kilku ośrodkach
w Wielkiej Brytanii trwają badania pi-
lotażowe, mające na celu określenie
klinicznej przydatności oraz wiary-
godności tej wysoce zaawansowanej
metody w rutynowym typowaniu pło-
dowego czynnika RhD u wszystkich
Rh ujemnych ciężarnych we wczesnej
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cią ży (RfBP NIHR Pro gram me PB -PG -
-0107-12005).

3. Okre śla nie płci pło du

Na pod sta wie iden ty fi ka cji ge nów
(DYS 14 lub SRY) obec nych na chro -
mo so mie Y w wy izo lo wa nym cffD NA
mo żna okre ślić płeć pło du. Wie le
z do stęp nych ba dań po świę co nych
jest do kład no ści nie in wa zyj nych me -
tod okre śla nia płci pło du wy ko rzy stu -
ją cych ró żne tech ni ki, spo śród któ rych
naj czę ściej sto so wa ną jest PCR w cza -
sie rze czy wi stym.10 W Wiel kiej Bry ta -
nii ta me to da wy ko rzy sty wa na jest
do okre śla nia płci pło du u ko biet ob -
cią żo nych ry zy kiem prze nie sie nia na
po tom stwo cho rób dzie dzi czo nych
z chro mo so mem X. Stwier dze nie płci
mę skiej pło du jest wska za niem do
dia gno sty ki in wa zyj nej w ce lu spraw -
dze nia, czy dzie dzi czo ny przez płód
chro mo som X jest ob cią żo ny mu ta cją,
na to miast w przy pad ku płci żeń skiej
pło du mo żna od stą pić od dal szej dia -
gno sty ki. Me to da okre śla nia płci na
pod sta wie cffD NA jest ta kże sze ro ko
sto so wa na w przy pad kach ciąż zwięk -
szo ne go ry zy ka wro dzo ne go prze ro stu
nad ner czy (con ge ni tal ad re nal hy per -
pla sia, CAH), w któ rym wcze śnie
wdro żo ne le cze nie pło dów żeń skich
ma udo wod nio ne dzia ła nie zmniej sza -
ją ce sto pień wi ry li za cji ze wnętrz nych
na rzą dów płcio wych. Wy ka za no, że
w ta kich przy pad kach za sto so wa nie
NIPD zmniej sza o oko ło 50% po trze bę
wy ko ny wa nia ba dań in wa zyj nych i po -
zwa la na wcze sne od stą pie nie od le -
cze nia dek sa me ta zo nem w sy tu acjach,
kie dy płód jest płci mę skiej.11,12 Ostat -
nio prze pro wa dzo no ana li zę ba dań
kra jo wych, któ ra ob ję ła wszyst kie
przy pad ki dia gno zo wa ne w dwóch la -
bo ra to riach ofe ru ją cych te go ro dza ju
ba da nia i wy ka za no 97,8% zgod ność
wy ni ków mię dzy okre śle niem płci
z wy ko rzy sta niem cffD NA w 7 ty go -
dniu cią ży lub póź niej z wy ni ka mi ba -
da nia in wa zyj ne go lub okre śle niem
płci po uro dze niu. Ba da nie wy ko na ne
przed 7 ty go dniem cią ży by ło mniej
do kład ne, a dwa z pię ciu wy ni ków
oka za ły się sprzecz ne. Przy czy ny tych
roz bie żno ści wy ma ga ją dal szych ba -
dań, wy da je się jed nak, że obej mu ją

one ma łą ilość cffD NA we wcze snej
cią ży oraz utrzy mu ją cą się obec ność
tka nek tro fo bla stu w cią ży wie lo pło -
do wej po ob umar ciu jed ne go z pło dów
płci mę skiej. Nie in wa zyj ne okre śla nie
płci pło du na pod sta wie cffD NA zna la -
zło już swo je za sto so wa nie w prak ty -
ce kli nicz nej, wciąż jed nak ko niecz ny
jest dal szy roz wój pro to ko łów la bo ra -
to ryj nych oraz stan dar dów i wy tycz -
nych kli nicz nych, aby za pew nić
jed na ko wy i od po wied nio bez piecz ny
stan dard usług dla pa cjen tek z gru py
du że go ry zy ka. W Sta nach Zjed no czo -
nych la bo ra to ria ofe ru ją bez po śred nio
pa cjent kom te go ro dza ju ba da nia, ale
nie speł nia ją one od po wied nich stan -
dar dów dia gno stycz nych.

4. Dia gno sty ka cho rób 
mo no ge no wych

Opi sa no po je dyn cze przy pad ki dia -
gno sty ki cho rób mo no ge no wych
przez po twier dze nie lub wy klu cze nie
obec no ści al le lu oj cow skie go dzie dzi -
czo ne go od mę żczy zny z au to mo so -
mal ną do mi nu ją cą cho ro bą ge ne tycz ną,
na przy kład plą sa wi cą Hun ting to na.13

Ist nie ją rów nież do nie sie nia do ty czą ce
po twier dze nia achon dro pla zji de no vo
u pło du, u któ re go ob ser wo wa no
w trze cim try me strze skró ce nie wy -
mia ru ko ści dłu gich,14 jed nak w chwi -
li obec nej sto so wa ne tech ni ki nie
na da ją się do dia gno sty ki cho rób
sprzę żo nych z chro mo so mem X ani
więk szo ści cho rób au to so mal nych re -
ce syw nych, gdyż nie ma mo żli wo ści
izo la cji ge nów pło du dzie dzi czo nych
od mat ki z mat czy ne go po za ko mór ko -
we go DNA, któ re go jest wie lo krot nie
wię cej. W przy pad ku cho rób dzie dzi -
czo nych re ce syw nie, ta kich jak ta la se -
mia czy mu ko wi scy do za, je że li ro dzi ce
są no si cie la mi ró żnych mu ta cji, wy -
klu cze nie obec no ści oj cow skie go al le -
lu w oso czu mat ki wska zu je na to, że
płód nie jest do tknię ty cho ro bą, je śli
na to miast ten al lel jest obec ny, do pie -
ro ba da nie in wa zyj ne roz strzy gnie,
czy płód odzie dzi czył rów nież wa dli -
wy al lel od mat ki i jest w związ ku
z tym ob cią żo ny cho ro bą. Po ten cjal ne
mo żli wo ści nie in wa zyj nej dia gno sty ki
pre na tal nej w przy pad ku cho rób mo -
no ge no wych i roz sze rze nie jej za sto -

so wa nia w roz po zna wa niu cho rób
re ce syw nych lub dzie dzi czo nych od
mat ki przed sta wi li w li sto pa dzie
2008 ro ku Lo i wsp., kie dy przy za sto -
so wa niu cy fro wej me to dy PCR zdo ła li
wy ka zać nie wiel kie ró żni ce w ilo ści
dzi kie go i zmu to wa ne go al le lu wy wo -
łu ją ce go cho ro bę oraz okre ślić, czy są
to ilo ści zrów no wa żo ne, czy nie, dia -
gno zu jąc tym sa mym, czy płód jest
do tknię ty cho ro bą, czy nie.15

5. Dia gno sty ka aneu plo idii

Me to dy nie in wa zyj nej dia gno sty ki
pre na tal nej wy ko rzy stu ją ce tech ni ki
opi sa ne po wy żej nie znaj du ją za sto so -
wa nia w przy pad ku ze spo łu Do wna.
Nie są one wy star cza ją co czu łe, aby
wy kryć re la tyw nie nie wiel kie zwięk -
sze nie ilo ści ma te ria łu ge ne tycz ne go
po cho dzą ce go z chro mo so mu 21 (mniej
niż 3%) u pło du z tri so mią 21 wśród
ol brzy miej ilo ści ma te ria łu ge ne tycz -
ne go chro mo so mu 21 po cho dzą ce go
od mat ki (po nad 97%). Ostat nio Lo
i wsp. opi sa li no wa tor ską me to dę nie -
in wa zyj nej dia gno sty ki ze spo łu Do -
wna.16 Przed sta wio na przez nich
stra te gia opie ra się na ana li zie po za -
ko mór ko we go ma try co we go kwa su
ry bo nu kle ino we go (cff mRNA) po cho -
dzą ce go wy łącz nie od pło du, a za tem
po zba wio ne go za nie czysz czeń ma te -
ria łem mat czy nym. Wy ka za no, że gen
zlo ka li zo wa ny na chro mo so mie 21
(PLA C4) ule ga eks pre sji w ło ży sku, ale
nie jest obec ny we krwi mat ki (co
ozna cza, że jest swo isty dla pło du).
Eks tra hu jąc z oso cza mat ki po za ko -
mór ko wy RNA (cell -free RNA, cfR NA)
za miast cfD NA i ba da jąc po li mor fizm
po je dyn cze go nu kle oty du (po wszech -
ną zmien ność se kwen cji obec ną
w nor mal nej po pu la cji [sin gle nuc le -
oti de po ly mor phism, SNP]) dla ge nu
PLA C4 na mRNA po cho dze nia pło do -
we go, mo żna okre ślić sto su nek ilo ści
mat czy ne go i oj cow skie go ma te ria łu
po cho dzą ce go z chro mo so mu 21. Sto -
su nek 1:1 wska zu je, że płód odzie dzi -
czył dwie ko pie chro mo so mu 21 (stan
pra wi dło wy), na to miast sto su nek 2:1
po twier dza, że ma on trzy ko pie chro -
mo so mu 21 (ze spół Do wna). W przy -
pad kach, w któ rych płód bę dzie
ho mo zy go tą pod wzglę dem po li mor fi -
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zmu po je dyn cze go nu kle oty du (oko -
ło 40% ciąż), co ozna cza, że se kwen cje
mat czy ne go i oj cow skie go al le lu bę dą
iden tycz ne, ba da nie nie wnie sie żad -
nych in for ma cji, po nie waż oce na ilo -
ścio wa nie bę dzie w ta kiej sy tu acji
mo żli wa. W ory gi nal nej pra cy Lo ba -
da niu pod da no 67 pró bek cfR NA po -
cho dzą cych od pło dów, o któ rych
wia do mo by ło, że na da ją się do ana li -
zy PLA C4 SNP. Pra wi dło wo zi den ty fi -
ko wa no 9 z 10 pło dów z ze spo łem
Do wna oraz 55 z 57 zdro wych, co da -
ło czu łość me to dy 90% (95% PU
60,6-99,5%) oraz swo istość 96,5%
(95% PU 89,4-99,5%), a ba da nie
oka za ło się przy dat ne u 45% ba da nej
po pu la cji. Na pod sta wie da nych przed -
sta wia nych pod czas spo tkań na uko -
wych mo żna wnio sko wać, że przez
zwięk sze nie licz by ana li zo wa nych SNP
w pew nych po pu la cjach ba da nie mo -
gło by być z po wo dze niem sto so wa ne
w oko ło 95% ciąż, co znacz nie roz sze -
rzy ło by mo żli wo ści je go wy ko rzy sta nia.

Opi sa no ta kże al ter na tyw ną stra te -
gię po stę po wa nia wy ko rzy stu ją cą wy -
so ce wy daj ną tech ni kę ana li zo wa nia
DNA na zy wa ną se kwen cjo no wa niem
shot gun, przy za sto so wa niu któ rej
u 18 cię żar nych zdo ła no wy kryć 12
przy pad ków aneu plo idii (dziewięć tri -
so mii 21, dwie tri so mie 18 oraz jed ną
tri so mię 13).17 Me to da obej mu je eks -
trak cję po frag men to wa ne go DNA po -
za ko mór ko we go z su ro wi cy mat ki,
a na stęp nie je go se kwen cjo no wa nie
w wie lu przy pad ko wych lo ka li za -
cjach, co da je mi lio ny krót kich frag -
men tów DNA. Po rów na nie tych
se kwen cji z wzor co wy mi se kwen cja -
mi ludz kie go ge no mu po zwa la okre -
ślić, ile se kwen cji po cho dzi z ka żde go
chro mo so mu. Po rów na nie cał ko wi tej
licz by se kwen cji cha rak te ry stycz nych
dla chro mo so mu 21 uzy ska nych z ba -
da nej prób ki po za ko mór ko we go DNA
z licz bą se kwen cji uzy ska nych z prób -
ki pra wi dło we go, wzor co we go DNA
da je mo żli wość wy kry cia pło du po sia -
da ją ce go do dat ko wy chro mo som 21.
W tym przy pad ku ba da nie wy kry je
nie wiel kie zwięk sze nie (mniej niż 3%)
ilo ści ma te ria łu po cho dzą ce go z chro -
mo so mu 21.

Nie za le żnie od ro dza ju sto so wa nej
stra te gii do tych czas przed sta wia ne

pra ce do ty czy ły względ nie ma łych li -
czeb nie grup. Je że li NIPD w kie run ku
aneu plo idii ma być wpro wa dzo na do
ru ty no wej prak ty ki kli nicz nej, na le ży
pod jąć sta ra nia pro wa dzą ce do for -
mal ne go za twier dze nia me to dy, jej
stan da ry za cji oraz edu ka cji osób za in -
te re so wa nych. To, czy no we me to dy
za stą pią obec nie sto so wa ną dia gno sty -
kę in wa zyj ną, czy ra czej bę dą wy ko rzy -
sty wa ne do ba dań prze sie wo wych,
po ka że dal sza oce na ich przy dat no ści,
szcze gól nie w aspek cie czu ło ści i swo -
isto ści te stów.

6. Aspek ty etycz ne

Jak w przy pad ku ka żdej no wo wpro -
wa dzo nej me to dy, opi sa ne tech ni ki
nie po zo sta ją bez od dźwię ku na tu ry
etycz nej.18 Po zba wie nie ry zy ka zwią -
za ne go z ba da nia mi in wa zyj ny mi
spra wi, że dia gno sty ka pre na tal na sta -
nie się bez piecz niej sza dla wie lu ko -
biet. Ten fakt mo że mieć jed nak
nie ko rzyst ny wpływ na pro ces po dej -
mo wa nia świa do mych de cy zji, po nie -
waż brak ko niecz no ści dys ku sji
do ty czą cej ry zy ka po ro nie nia mo że
spra wić, że oso ba po dej mu ją ca ta ką
de cy zję nie prze my śli wszyst kich im -
pli ka cji, ja kie nie sie ze so bą wy nik
ba da nia za rów no ko rzyst ny, jak i nie -
ko rzyst ny.19 Nie zbęd nym wa run kiem
zro zu mie nia zna cze nia „pro ste go,
bez piecz ne go ba da nia”, ja kie być mo -
że wkrót ce bę dzie pro po no wa ne ko -
bie tom w ce lu wy kry cia ze spo łu
Do wna lub in nych cho rób pło du, jest
do sko na ła ko mu ni ka cja mię dzy pa -
cjent ka mi a pra cow ni ka mi opie ki
zdro wot nej.

Ko lej ny pro blem zwią za ny jest
z po ten cjal ną pro sto tą NIPD. Po nie -
waż ba da nie bę dzie wy ma ga ło je dy nie
po bra nia prób ki krwi, nie bę dzie wy -
ma ga ło udzia łu wy kwa li fi ko wa ne go
spe cja li sty. Stwa rza to ry zy ko, że te sty
bę dą do stęp ne na za sa dach ko mer cyj -
nych, w In ter ne cie lub w po sta ci
prze sy łek pocz to wych, jak to się już
zda rzy ło w Sta nach Zjed no czo nych,
gdzie kil ka stron in ter ne to wych ofe ru -
je okre śla nie płci pło du na pod sta wie
kro pli krwi prze sła nej na bi bu le do la -
bo ra to rium dzia ła ją ce go nie za le żnie
od pro fe sjo nal nych śro do wisk me -

dycz nych. Po ten cjal na ko mer cja li za cja
tej tech no lo gii bę dzie wy ma ga ła dys -
ku sji do ty czą cej kwe stii, czy i w ja ki
spo sób re gu lo wać sto so wa nie me to dy.

Prze dys ku to wa nie wszyst kich pro -
ble mów etycz nych zwią za nych z opi -
sa ną me to dą prze kra cza ra my ni-
niej szej pu bli ka cji, jed nak w glo bal nej
per spek ty wie jed na kwe stia wy ma ga
pod kre śle nia. Me to da po zwa la ją ca
z du żą do kład no ścią okre ślić płeć
pło du na tak wcze snym eta pie jak
siód my ty dzień cią ży, nie sie ze so bą
sze reg im pli ka cji spo łecz no -etycz nych,
włą cza jąc pro mo wa nie se lek tyw nej
ter mi na cji pło dów ze wzglę du na nie -
po żą da ną płeć.20 In nym problemem
jest fakt, że wpro wa dze nie me to dy
po zba wio nej ry zy ka po ro nie nia spro -
wo ku je ko bie ty do pod da wa nia się dia -
gno sty ce pre na tal nej w kie run ku
ro sną cej licz by scho rzeń lub ba da niu
oj co stwa.

7. Podsumowanie

�Dla nie któ rych wska zań NIPD sta ła
się już rze czy wi sto ścią. Od kil ku lat
po ło żni cy sto su ją NIPD w po stę po -
wa niu z cię żar ny mi z ujem nym
czyn ni kiem Rh bę dą cy mi w gru pie
ry zy ka HDN. Obec ne wy tycz ne po -
win ny zo stać zak tu ali zo wa ne, aby
zmia na mia ła ta kże swo je od bi cie
w prak ty ce.

�Okre śla nie płci pło du ze wska zań
me dycz nych w sy tu acjach zwięk -
szo ne go ry zy ka ge ne tycz ne go sta ło
się prak ty ką, wy ma ga jed nak dal -
szych ba dań, roz wo ju stan dar dów
i pro to ko łów la bo ra to ryj nych oraz
za sad po stę po wa nia w okre ślo nych
sy tu acjach kli nicz nych. Za pew ni to
rów ny do stęp do bez piecz nych pro -
ce dur dia gno stycz nych ro dzi nom
z gru py zwiększo ne go ry zy ka.

�Opi sa no za sto so wa nie dia gno sty ki
nie in wa zyj nej w in nych wska za -
niach, ta kich jak dia gno sty ka cho -
rób mo no ge no wych czy ze spo łu
Do wna, co po ten cjal nie mo że wpły -
nąć na po strze ga nie zna cze nia dia -
gno sty ki pre na tal nej i ba dań
prze sie wo wych.

�Za nim NIPD zo sta nie wdro żo na
do prak ty ki kli nicz nej na sze ro ką
ska lę, ko niecz na jest dal sza oce na
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Nie in wa zyj na dia gno sty ka pre na tal na 

kli nicz na (włą cza jąc grun tow ną
oce nę kli nicz ną oraz la bo ra to ryj ną
czu ło ści i swo isto ści me to dy, kosz -
tów i opła cal no ści, po trzeb kon su -
men tów oraz opi nii). Po zwo li to
na po pra wę ja ko ści pro ce dur oraz
roz wój wła ści wych i bez piecz nych
sys te mów opie ki zdro wot nej od po -
wied nich do po trzeb pa cjen tów,
przy jed no cze snej mi ni ma li za cji
ry zy ka, ja kie mo gło by nieść nie -
wła ści we za sto so wa nie no wych
tech no lo gii. Na tio nal In sti tu te of
He alth Re se arch usta no wił wie lo -
ośrod ko wy (RA PID) grant w ce lu:
a) ewa lu acji opty mal nych tech no -
lo gii w za sto so wa niu dla ce lów
NIPD w sys te mie zdro wot nym
w Wiel kiej Bry ta nii, b) for mal nej
oce ny spo łecz nych, etycz nych
i eko no micz nych kon se kwen cji
wdro że nia NIPD do sze ro kiej prak -
ty ki kli nicz nej.

�Jo int Com mit tee on Me di cal Ge ne -
tics za twier dził ra port Pu blic He alth
Ge ne tics Fo un da tion, w któ rym za -
miesz czo no re ko men da cje do ty czą ce
sys te ma tycz nej oce ny kli nicz nej i la -
bo ra to ryj nej roz wi ja ją cych się tech -
no lo gii NIPD oraz ich pra wi dło we go
wdro że nia do opie ki przed po ro do wej
w ra mach NHS. Ten ra port opu bli ko -
wa no na po cząt ku 2009 ro ku.21

�Po ten cjal ne wdro że nie opi sy wa -
nych tech no lo gii na sze ro ką ska lę
mo gło by mieć istot ne im pli ka cje
dla obec nie sto so wa ne go mo de lu
dia gno sty ki pre na tal nej, wpły wa jąc
przede wszyst kim na pra cę la bo ra -
to riów wy ko rzy stu ją cych me to dy

prze sie wo wych ba dań bio che micz -
nych z krwi, cy to ge ne ty ki kli nicz nej
oraz ge ne ty ki mo le ku lar nej. Ko -
niecz ne bę dzie szcze gó ło we za pla -
no wa nie re kon fi gu ra cji i zmia ny
or ga ni za cji pra cy ta kich la bo ra to -
riów, zwłasz cza współ pra cu ją cych
z Na tio nal Scre ening Com mit tee.

�Jest to bar dzo szyb ko roz wi ja ją ca się
dzie dzi na. Ko niecz ne jest kon ty nu -
owa nie edu ka cji pu blicz nej, opie ki
zdro wot nej oraz śro do wisk usta -
wo daw czych, aby unik nąć wy gó -
rowa nych ocze ki wań, jed no cze śnie
za pew nia jąc spraw ne i wła ści wie
wdro że nie no wych tech no lo gii do
co dzien nej prak ty ki.

© 2009 Roy al Col le ge of Ob ste tri cians and Gy na eco lo gi sts.
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cał ko wi cie za bro nio ne.
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