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 Streszczenie    
W pracy przedstawiono własne doświadczenia dotyczące wskazań, przebiegu procedury i wyników biopsji ko-
smówki wykonywanych w NZOZ „Genom” w Rudzie Śląskiej.

Materiał i metody: Przezbrzuszną biopsję kosmówki pod kontrolą usg wykonano u 290 par z różnych wskazań. 
Najczęstsze to: nieprawidłowy wynik badania usg płodu, obciążony wywiad w kierunku chorób genetycznych, 
wiek matki. Materiałem do badań były komórki trofoblastu pobrane podczas biopsji kosmówki (CVS) od pacjentek 
(n=264 ): z nieprawidłowym wynikiem badania USG płodu (n=235), nieprawidłowym wynikiem testów biochemicz-
nych (n=6), obciążonym wywiadem genetycznym (n=11), oraz z powodu wieku 35 lat i więcej (n=12). Metafazy 
otrzymano i analizowano z wykorzystaniem technik cytogenetyki klasycznej.

Wyniki: Nieprawidłowy kariotyp płodu z komórek trofoblastu uzyskano u 39% badanych pacjentek. U pacjentek 
z nieprawidłowym USG stwierdzono znacznie więcej nieprawidłowych kariotypów płodu (43,5%), niż u pacjentek 
skierowanych na biopsję kosmówki z innych wskazań (3%). W części przypadków (12,9%) otrzymano niejedno-
znaczne cytogenetycznie wyniki, spowodowane najczęściej kontaminacją materiału komórkami matczynymi lub 
mozaicyzmem łożyskowym lub zależnym od hodowli.
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Wstęp
Bio ja ko ki C   Chorionic Villus Sampling  je t 

in a jn  eto  ki ania ko rek tro obla t   c a ie 
tr ania ci  1, 2  

W kon ana je t o  kontrol  ltra ono ra c n   o t  
r e br ne o, r a iej r e och o e o, o ej 11 t o
nia ci  Bio ja ko ki kon ana r e  ako c enie  

or ano ene  i e i  e i k on  r kie  o ik a  
 o  a oa tacja o cink  al ch ko c n   

W konanie bio ji ko ki nale  ro a   r a
k  

  nie ra i o e o nik  ba ania G o ,
  nie ra i o ch nik  ba a  bioche ic n ch 

  tr e tr e ci ,
  obci one o ia  enet c ne o t ier enie  o

r e niej ci  chorob  enet c nej l b aberracji chro
o o o ej  o ,

  ro enie iecka  chorob  enet c n  albo aberracj  
chro o o o , no iciel t o chorob  enet c nej, nie
ra i o  kariot   je ne o  ro ic ,

  o ejr enia chorob  enet c nej  o , a aj cej 
ia no t ki  a to o anie  eto  biolo ii olek lar

nej,
  a o o ia l b be o ia   l b  tr e tr e ci , 

nie o li iaj ce o obranie  o o ch 2, , , , 
 

o i o erokich ka a  o bio ji ko ki, najc
ciej kor t je i  t  roce r  o ia no t ki ab r e  

kariot  o  W rac  r e ta iono a ne o ia c enia 
ot c ce ka a , r ebie  roce r  i nik  bio ji ko

ki kon an ch   Geno   ie l kiej  

Materiał i metody
Ba anie  obj to 2  acjentek ci arn ch i  11 a 1  

t o nie  ci  re nia 1  t o ni ci , ia no o an ch 
  Geno   latach 2 2 1  re nia iek  acjen

tek o a an ch C   1 lat akre  1  lat
W ka anie  o bio ji ko ki  acjentek  Ge

no  b
  nie ra i o  nik ba ania G  n 2  nik 

kano  2  acjentek ,
  iek acjentki  n 12 nik kano  12 acjentek ,
  obci on  ia  enet c n   n 12 nik kano 

 11 acjentek ,
  nie ra i o  nik ba a  bioche ic n ch  n  

nik kano   acjentek ,
ateria  o ba a  kano na ro e bio ji tro obla t  

r e  o oki br ne ci arnej, r  ci  ter lnej i  t  
ra 1 1  , o  kontrol  G  cina 1  

roce r  kon ano  tr bie a b lator jn   nie
c leni  iej co  na i ko  r  t  cher  o
c o  acjentki  

Wnioski: Biopsja kosmówki powinna być proponowana głównie pacjentkom z nieprawidłowym wynikiem badania 
USG ze względu na ryzyko otrzymania nie w pełni informacyjnego wyniku i konieczność wykonania kolejnego ba-
dania inwazyjnego – amniopunkcji.

 Słowa kluczowe: biopsja kosmówki / diagnostyka prenatalna / kariotyp p od  /

 Abstract    
Objective: To present the authors’ own experiences on transabdominal Chorionic Villus Sampling (CVS) for pre-
natal diagnosis of genetic disorders.

Design: Descriptive study.

Patiens and methods: A total of 290 couples with request for prenatal diagnosis of various genetic disorders were 
studied. The most common indications were: fetal abnormalities suspected in an ultrasound scan and biochemistry, 
positive family history on genetic disorders, maternal age. Transabdominal CVS was done under local anesthesia 
and ultrasound guidance. The genetic analysis was possible in 264 cases (241 with abnormal ultrasound scan 
and/or biochemistry, 11 with positive family history, 12 with maternal age). Results were recorded and analyzed for 
descriptive statistics. 

Result: A total of 290 CVSs were done in the outdoor. Most procedures (76%) were done between 12 and 14 
weeks (range 11-16 weeks). All placental positions including both anterior and posterior were approachable thro-
ugh the trans-abdominal route. The overall success rate was 100%. Abnormal fetal karyotype was diagnosed in 
39% of cases. In 12.9% of cases inconclusive results were observed (due to placental mosaicism or maternal cells 
contamination). More aneuploidies were observed in group with abnormal first trimester screening (us scan and/or 
biochemistry) compared to any other indications. 

Conclusion: Transabdominal CVS is a useful outdoor procedure for prenatal diagnosis. However indications for 
the procedure should be carefully considered since some risk of inconclusive results occurred.

 Key words: orion ill s sampling / prenatal diagnosis / fetal karyotype /
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okali acja ko ki ciana r e nia  ciana t lna  nie 
ia a nac enia la techniki kon ania abie  o kona

n  abie  acjentce alecano 1  in to  o oc nek, o 
kt r  kon ano kontrolne ba anie ltra ono ra c ne oce
niaj c , obecno  kr a ienia o ko ko e o i ilo  

n  o o nio e o  W a n   2  r a k  nie ob er
o ano o ik a  c e n ch  

alecana o t alna ilo  ko k  o kania nik  to 
oko o 2   

kane ko ki ie c ano na alce etrie o  o o
e   r  Bio e  blin a ieraj c  he ar n  r  
ol a  c c ano je e le  er troc t  ora  ra ent  

tkanek atki, r  ci  ja o ch incet o  in erto ko e  
,  a t nie ro ielano je o ch nac ,  cel  r e

ro a enia kr tkiej  i iej  ho o li  ko let
n  o o e  ho o lan  nio a  r  Gibco  

o 2  o inach, ko ki  kr tkiej ho o li o a ano tan
ar o  roce ro , o ko an  r e  er onel labo

ratori   Geno  W cel  kania eta a   kr tkiej 
ho o li  kor t ano r enie elektro echanic
ne ro ro a aj ce na kie k  ko rki kane  ko k  
C 1  Cr o echnik rlan en  eta a  kane t  eto

  abej jako ci, t n  aj  a  ro ielc o  r ko ania 
ora  ka j  abe ro ro enie chro o o   eta a ie  

o ki  iej ho o li ho o ano,  cel  kania iel
c ch i  ko rek i o a ano je tan ar o  roce ro , 
ro a c  o kania re arat  o ej ro ielc o ci 
r ko ania , ,  

tr ane re arat   ob  ho o li bar iono technik  r
k  G G r  ci  2,  tr n  r  Gibco ora  bar nika 
Gie  r  erck  nali ie o a ano 1  eta a  ocho

c ch  ho o li kr tkiej ora  1  eta a   ho o li iej  
ano ikro ko  r  ei  r  1  o i k eni  

 i er ji i te  o kariot o ania r  eta te  
W niki a i ano o nie  obo i j c i nor a i C  
An International System for Human Cytogenetic Nomenclature) 

2  i 2  1  r k a o e obra  ki ane  ob  eto
ach r e ta iono na r cinach 2

Wyniki
at akcjon j c  ilo  ko k  r  ier  k ci  
kano  2  r a kach 1 )  re nia a a kane

o ateria  no i a 2 ,   akre  1  )  W 1  1 
) r a kach konano e ne ba anie ko ki, k j c 
nik  kr tkiej i iej ho o li    12 ) niki 

kano  ho o li kr tkiej   2 1  )   iej  W 2   ) 
nie kano a ne o nik , ra o o obnie na k tek b t 

a ej ilo ci ateria  o tarc one o o laboratori  te ba ania 
nie o ta  l nione  al  o i ie nik )  W nik 

kano  2  bio ji ko ki, co tano i 1  tkich 
bio ji konan ch  latach 2   2 1

2  acjentek kiero ano na konanie C  e l  
na nie ra i o  obra  G o  W tej r ie,  1  r
a kach o i an  nie ra i o o ci  b o o er enie r e
ierno ci karko ej   nuchal translucency)  nie ra i o  

kariot  t ier ono   o  , )  W r  1 acjentek, 
 kt r ch ka anie  o konania C  b  nie ra i o  

nik ba ania G be  o one o   nie ra i o  
kariot  t ier ono  22 o  )

W r a k  2  acjentek 11 ), e ka ania i o bio ji 
inn i ni  nie ra i o e G o , nie ra i o  kariot  

o  o nac ono je nie  je nej acjentki  )   12 acjen
tek , ), kiero an ch e l  na iek nie ka ano nie
ra i o o ci kariot  o  

kane o C  niki kariot  ra i o e nie ra
i o e) e ta iono  tabelach  i  

W 2  ba an ch C , nie ra i o  nik kano 
 1  r a kach, co tano i   anali o an ch kariot

 ajc ciej t j c  aberracj  b a tri o ia chro o o
 21 e  o na)  a t nie tri o ia chro o o  1  e
 ar a) i ono o ia chro o o  ci e  rnera)  

a iej t ier ano  aberracje tr kt ralne, tri o i  chro o
o  1   ata ), inne ane loi ie i oli loi ie  kane 

aberracje chro o o o e r e ta iono  tabeli  
W  ba an ch r a kach 12, ) kano nieje no

nac ne niki o kr tkiej i iej ho o li  abela )  
W 2 r a kach nr 1 i 2  tab  ) t ier ono  ho o

li kr tkiej kariot  ki, a  ho o li iej ie linie ko
rko e  kana  iej ho o li linia ko rko a e ka 

ocho i o  atki  W 1  r a kach t ier ono ro bie no  
o i  nika i kan i  iej i kr tkiej ho o li 
nr 11  tab  )  W  anali ach  iej ho o li ka

no nie ra i o  kariot   aberracj  tr kt raln , kt rej nie 
t ier ono  ho o li kr tkiej nr 12,1 ,1   tab  )  W 1  
r a kach,  kt r ch kano je nie eta a   kariot
e  e ki   iej ho o li nr 1   tab  ), nie o na 

kl c , e o o o konta inacji r bki ko rka i atki
W ka   o i an ch  tabeli  r a k , acjent

ce a ro ono ano konanie al ej ia no t ki in a jnej 
 cel  er kacji nik  W a n   t ch r a k  nie 
konano al ej ia no t ki  acjentki nie ec o a  i  na 

o j cie r ka i ane o  kolejn  abie ie  in a jn  
l b o ej o a  ec j  o r er ani  ci  na o ta ie nie
ra i o ch nik  ba ania G i o nac one o kariot  

C  ci  n ) le a ob arci  l b oroni a i  a oi tnie, 
ani  konano a nio nkcj  ilka acjentek nie ra i
o o  na ono n  r ja  o o ro ka ia no t c ne o e 

l  na nac n  o le o  o  iej ca a ie kania  

 
Rycina 1. Igła biopsyjna wprowadzona do kosmówki.
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Tabela I. Kariotypy płodów z nieprawidłowym obrazem USG.

Liczba biopsji 
wykonana w przypadku 
ni prawid ow o 

235
(89%)

Liczba biopsji 
w przypadku 

i prawid ow o 
184 (78,3%)

rawid owy kario yp 104 (56,5%)

i prawid owy 
kario yp 80 (43,5%)

Liczba biopsji 
w przypadku 
prawid ow o 

51(21,7%)

rawid owy kario yp 29 (56,9%)

i prawid owy 
kario yp 22 (43,1%)

Tabela II. Kariotypy płodów oznaczone na podstawie wskazań innych niż nieprawidłowe USG.

Liczba biopsji kosmówki 
z  wskaza  innyc  ni  
ni prawid ow  

29
(11%)

rawid owy kario yp 28 (96,6%)

i prawid owy kario yp 1 (3,4%)

Tabela III. Oznaczone patologie.

Rodzaj aberracji 
c romosomowyc

espó  
Downa

espó  
Turnera

espó  
Edwardsa ruk ura ne espó  

a au
nne aneup oidie 

(XXX, XXY, +8,+22) o ip oidie

n (%) 34(~33%) 27(~26%) 24(~23%) 7(~7%) 6(~6%) 4(~4%) 1(~1%)

Tabela IV. Przypadki z rozbieżnością kariotypów po hodowli krótkiej i długiej. 

nr wynik z KH wynik z DH iczba 
przypadków mo iwa in erpre acja rozbie no ci

1

2

47,XY,+21

46,XY

47,XY,+21/46,XX

46,XY/46,XX

1

1
  kon a inacja pr bki ko rka i a ki ( o iwo  uzyskania 

kario ypu a ki w )

3

4

5

45,X

45,X/46,XX

45,X

46,XX

46,XX

45,X/46,XX

1

6

1

 ozaicyz  (r wni  ozaicyz  o raniczony do o yska)
 kon a inacja pr bki ko rka i a ki
 (przyp 3 i 4) a szywi  ni prawid owy wynik z  (spowodowan  

z  jako ci  a az po )

6

7

8

9

10

11

46,XX

46,XX

46,XX

46,XX

46,XX

46,XY

47,XX,+18

47,XX,+22

45,X/46,XX

47,XX,+21/46,XX

47,XX,+8/46,XX

46,XY,der(13;13)

2

1

1

1

1

1

 ozaicyz  (r wnie  ozaicyz  o raniczony do o yska)
 a szywie prawid owy wynik z 

12

13

14

46,XX

46,XX

47,XY,+4/46,XY

46,XX,der(18) (18; )

46,XX, (2;4)/46,XX

47,XY, (14;18),+4

1

1

1

  (przyp 12,13) a szywie prawid owy wynik z  (aberracje 
s ruk ura ne, rudne do iden y kacji w prepara ac  z kr kiej 

odow i, z powodu z ej jako ci e a az)
 ozaicyz  (r wnie  ozaicyz  o raniczony do o yska)
 (przyp 13) kon a inacja pr bki ko rka i a ki

15 - 46,XX 14 - kario yp prawid owy u p odu 
- kon a inacja pr bki ko rka i a ki

SUMA 34
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Dyskusja
W  Geno  konano 2  anali  kariot  o bio

ji ko ki i kano 1  ) nie ra i o e niki  la 
or nania  ba aniach r e ro a on ch r e  han  i , 

aberracje chro o o o e o bio ji ko ki t ier ono   
 1 2 r a k  , 2 )  W ka ania o konania ba ania 
 c to anej rac , ro er one b  o kontakt  terato ene  i

l b leka i e c e nej ci  i o c enie acjentki 1
 an ch literat ro ch nika, e najc t  ka a

nie  o konania in a jn ch ba a  renataln ch je t iek 
atki 2  W tej r ie nie ra i o  kariot  t ier a i  
 nie ielki  rocencie nik  ennerknecht i  o aje 
arto  2, , nato ia t han  i   , 1  1 , 11  W na

ch ba aniach, acjentki kiero ane e l  na iek at
ki 12 r a k ), tano i  ,   tkich konan ch 
C

 a nej  nich nie t ier ono nie ra i o e o kariot  
o

W  Geno  naj i cej C  ) konano  a
cjentek  nie ra i o  G o  W r  nich t ier ono 

,  nie ra i o ch kariot  nato ia t lic ba nie ra i
o ch kariot  o   acjentek kiero an ch na ba anie 

 inn ch r c n ni  nie ra i o e G, no i a ,   
ennerknecht i  o aj , e c to  t o ania nie ra
i o ch kariot  o t ier eni   o  nie ra i o e
o G no i 2 , a han   i   12  1 ,11

W r a k  t ier enia nie ra i o e o kariot  
 je ne o  ro ic , k je i  oko o  nie ra i o ch 

nik  1  a na  acjentek ba an ch   Geno , 
nie o ta a kiero ana na bio j  ko ki  takie o a nie 

ka ania  
totn  roble e   c to enet c nej ia no t ce rena

talnej je t o li o  t ienia nie o no ci o i  
kan  nikie , a r ec i t  kariot e  o  r c

n  te o ja i ka je t o li o  konta inacji r bki ko rka
i atki ora  r ko t ienia o aic   o atko o 

r c niaj  i  o te o tr no ci  ki ani  re arat  

 
Rycina 2. 

 
Rycina 4. 

 
Rycina 3. 

 
Rycina 5. 
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 eto  be o re niej kr tkiej ho o li), nie ielka ilo  eta
a  ora  ich ni ka jako  C to enet c nie nieje no nac ne 

niki, o o o ane konta inacj  ateria  ko rka i atc
n i l b o aic e  ale n  o  ho o li t j  o 
c ciej o C  ni  o a nio nkcji i tano i  ka anie o 
al ej ia no t ki 2  

W literat r e o aje i , e c to  t o ania o aic
  ho o lach  tro obla t  no i o  ,  o 1,  Ba a

nia r e ro a one r e  Department of Obstetrics and Gine-
cology  Ban kok  ka a , e c nnik ok a no ci la 
kariot  o nac an ch  bio ji ko ki no i ,   a 
je o arto  aj   in  konta inacja ko rka i atki, 
nie o no ci kariot  o   kariot e  o ka, a tak e nie

ane ho o le 2  la or nania ten a  c nnik, la 
a nio nkcji lic on  o ta  na ona  ,  12

W na ej lac ce  latach 2 2 1  t ier ono  
12, ) r a ki,  kt r ch kano tr ne o inter retacji 

niki  kr tkiej i iej ho o li  o o ta e niki, nie b
ce t li o ci ia no t c n ch, tano i  ,1  nik  
kan ch o C  

W r e ta ion ch  tabeli  nikach, ja i ko konta
inacji r bki ko rka i atki o na je no nac nie t ier
i  je nie  r a k  nr 1 i 2  W 2  r a kach r nie  
o o oj  o konta inacji r bki ko rka i atki nr , 

12 1   tab  ), ale i tniej  te  inne o li e r c n  ro
bie no ci nik   kr tkiej i iej ho o li  kanie a

ie nie ra i o e o nr ,   tab  ) l b a ie ra i
o e o nik  nr  1   tab  ) o o b  o o o ane 
 jako ci  kan ch eta a  olejn  o li  r c n  

ro bie no ci nik  je t o aic  nr , 11  tab  )  
W oich ba aniach ennerknecht i  o aj , e r ko 
kania a ie ra i o e o nik  no i o o ie nio  

1,   o arci  o  i kr tk  ho o l  ora  ,   o arci  
t lko o kr tk  ho o l  11  

W  Geno  na 2  r e ro a on ch bio ji ko
ki kano 2  niki 1 ), a  2  r a kach ), 

 r n ch r c n, nie a o i  ka  nik  o obn  ro
cent an ch nik  1, ) kali han   i 1

G n  alet  C  je t o li o  c e ne o ro o nania 
 o  aberracji chro o o o ch l b chorob  ono eno ej 
ba ania olek larne)  o ala to na o j cie ec ji co o al
e o ro a enia ci  l b jej ako c enia  a a nion ch 

r a kach 2,1  ale  ro a  c  kiero a  acjentki 
na konanie bio ji ko ki e l  na iek l b nie ra

i o  nik ba a  bioche ic n ch,   takich r a
kach k je  nie ielki o etek nie ra i o ch nik  

Wnioski
a o ta ie o ia c e  a n ch i an ch literat ro

ch i totne aj  i  b  ka ania
1  nie ra i o  obra  G o ,
2  koniec no  kania ateria  o  ia no t ki olek

larnej o ejr enie chorob  ono eno ej),
 koniec no  c e ne o o nania ci al a ia no t
ka  kier nk  chor b r on ch  ci )

 najno ch ba a  nika, e r ko trat  ci   r
a k  bio ji ko ki i a nio nkcji je t bli one, ale a

le    to ni  o  ilo ci kon an ch r e  o ro ek 
abie  i o ia c enia lekar a kon j ce o abie  , 1  

ec ja o konani  bio ji ko ki o inna l nia  
o li o  kania nie  e ni in or ac jne o nik , kt r  

o inien b  er ko an  ba anie  kariot   a nioc
t , co i e i   konanie  a nio nkcji 1  
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