Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych

Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych (PRWWR) (www.rejestrwad.pl)
1. Wstep - wrodzone wady rozwojowe i ich monitorowanie

1.1. Wady wrodzone jako problem medyczny i spoteczny:

e wystepujg u 2-4,0% noworodkow (duze wady)
¢ sg zasadniczg (pierwsze lub drugie miejsce) przyczyng zgondw niemowlat
¢ sg zasadniczg przyczyng niepetnosprawnosci fizycznej u dzieci

e czesto wspotistniejg z niepetnosprawnoscig intelektualng (32-56% dzieci z niepetnosprawnoscia
intelektualng ma wady rozwojowe)

e urodzenie dziecka z powazng wadg rozwojowg/zespotem wad ma czesto negatywne skutki dla
rodziny

e 0soby z powaznymi wadami rozwojowymi wymagajg wieloletniej wielokierunkowej i kosztownej
opieki medycznej

e wiele zespotéw wad nalezy do chorob rzadkich, ktore stanowig szczegdlny problem dla systemu
opieki zdrowotne;.

1.2. Etiologia wrodzonych wad rozwojowych:

Jest ztozona, wady wrodzone mogg powstac zaréwno pod wptywem czynnikdéw genetycznych, jak i
Srodowiskowych. Wiekszos¢ wad wrodzonych powstaje przy udziale czynnikow genetycznych, ale czes¢
wad powstaje wskutek dziatania réznego typu teratogendw.

1.3. Profilaktyka wrodzonych wad rozwojowych

Obnizenie czestosci wystepowania niektorych wad wrodzonych w populacji oraz ztagodzenie ich
skutkdw (zwtaszcza zmniejszenie stopnia niepetnosprawnosci) moze nastapic¢ dzieki roznorodnym
dziataniom profilaktycznym.

Profilaktyka I stopnia

e w przypadku wad genetycznych - identyfikacja rodzin podwyzszonego ryzyka genetycznego i objecie
ich poradnictwem genetycznym

e przyjmowanie przez kobiety w wieku rozrodczym kwasu foliowego

* identyfikacja i eliminowanie czynnikdw teratogennych - w czasie cigzy: m.in. monitorowanie wptywu
na ptdd lekdw przyjmowanych przez ciezarng, prowadzenie kampanii informacyjnej dotyczgcej
szkodliwosci palenia tytoniu i spozywania alkoholu przez ciezarng, zapobieganie infekcjom ciezarnej
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* identyfikacja i eliminowanie ew. czynnikow dziatajgcych lokalnie w sSrodowisku (klastry wad)

Profilaktyka Il stopnia

Diagnostyka prenatalna - rozpoznanie prenatalne wad rozwojowych w celu optymalnego sposobu
prowadzenia cigzy i porodu, a w niektorych wadach takze leczenia chirurgicznego ptodu i noworodka.

1.4. Monitorowanie wrodzonych wad rozwojowych na Swiecie - rejestry wad

Monitorowanie wrodzonych wad rozwojowych jest rekomendowane przez WHO (np. Birth Defects
Report by the Secretariat, 14.5.2009, EB 125/7; Birth Defects 21.1.2010, EB 126.R6). Na Swiecie dziatajg
123 rejestry wad wrodzonych zorganizowane w 3 konsorcjach: EUROCAT (Europa, European
Surveillance of Congenital Anomalies), ECLAMC (Ameryka tac., Latin-American Collaborative Study of
Congenital Malformations) oraz ICBDSR (konsorcjum Swiatowe, International Clearinghouse for Birth
Defects Surveillance and Research).

Polska uczestniczy w systemie europejskiego monitoringu wad wrodzonych poprzez Polski Rejestr
Wrodzonych Wad Rozwojowych (PRWWR), ktory jest od 2001 roku cztonkiem EUROCAT.

EUROCAT, ktéry powstat w 1979 roku, jest Konsorcjum UE zrzeszajgcym rejestry wad (z krajow UE i
spoza niej) spetniajgce okreslone kryteria, zapewniajgce wiarygodnos¢ danych. Obecnie sg to 43
rejestry w 20 krajach, monitorujgce 1,7 mln urodzen rocznie.

Cele EUROCAT:

 dostarczanie informacji dotyczacych epidemiologii wrodzonych wad rozwojowych w Europie, w tym
wad wrodzonych i zespotow wad nalezacych do chordéb rzadkich

e koordynowanie dziatan i wspotpraca krajow europejskich w zakresie zbierania poréwnywalnych,
kompletnych danych dotyczgcych wad rozwojowych; wspotpraca z rejestrami wad na Swiecie

e dziatania zmierzajgce do identyfikacji czynnikdéw teratogennych i zrodet ryzyka

» ocena efektywnosci podejmowanych dziatarh w zakresie pierwotnej profilaktyki wad rozwojowych
oraz przesiewowych badan prenatalnych

e wspotpraca i wymiana informacji majgca na celu poprawe opieki medycznej nad dzie¢mi z
wrodzonymi wadami rozwojowymi i wypracowanie standardéw postepowania profilaktycznego,
diagnostycznego i terapeutycznego.

PRWWR jest najwiekszym rejestrem EUROCAT. W EUROCAT PRWWR jest podzielony na dwa rejestry:
Wielkopolska/Poland (nr 69, Full Member) oraz Poland (nr 76, Associate Member).

Dzieki cztonkostwu PRWWR w EUROCAT, Polska aktywnie uczestniczy w realizacji wspdlnych celéw
dotyczgcych monitorowania i profilaktyki wad wrodzonych w Europie. Przewodniczgca PRWWR, A.
Latos-Bielenska, byta w latach 2002-2007 cztonkiem EUROCAT Steering Committee, cztonkiem grup
roboczych EUROCAT, uczestniczyta w opracowaniu rekomendacji dotyczgcych zdrowia
prekoncepcyjnego. Jedng z rekomendacji jest state monitorowanie wad wrodzonych w Europie poprzez



powotane w tym celu rejestry i potgczenie rejestrow z dziataniami profilaktycznymi. EUROCAT jest na
platformie Rejestru Chordb Rzadkich UE, tym samym takze PRWWR jest rejestrem chorob rzadkich
zwigzanych z wadami wrodzonymi (20-25% chordb rzadkich).

2. Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych http:/ /www.rejestrwad.pl/

2.1. Podstawa prawna PRWWR

Podstawg prawng PRWWR jest Ustawa z dnia 28 kwietnia 2011 r. o systemie informacji w ochronie
zdrowia (Dz. U. z 2017 r. poz. 1845 oraz z 2018 r. poz. 697). Rejestr zostat utworzony Rozporzgdzeniem
Ministra Zdrowia z dnia 5 grudnia 2014 r. w sprawie Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych
(Dz. U. poz. 1823), podmiotem prowadzgcym jest Uniwersytet Medyczny im. Karola Marcinkowskiego w
Poznaniu. Aktualnie PRWWR dziata zgodnie z Rozporzgdzeniem Ministra Zdrowia z dnia 12 czerwca
2018 r. w sprawie Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych (Dz.U. 1196).

2.2. Geneza PRWWR

PRWWR byt poczatkowo (1997-2000) programem zamawianym przez Ministra Zdrowia, finansowanym
przez KBN (grant PBZ-019-10). W wyniku otwartego konkursu jego realizacje powierzono Katedrze i
Zaktadowi Genetyki Medycznej AM (obecnie UM) w Poznaniu (kier. Katedry i programu A. Latos-
Bieleriska). W nastepnych latach PRWWR byt i jest finansowany przez Ministerstwo Zdrowia.

2.3. Organizacja PRWWR

Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych (PRWWR) zostat wprowadzony 1 kwietnia 1997 roku,
rozszerzat dziatalnos¢ o kolejne wojewddztwa. Od 2007 roku PRWWR obejmuje caty kraj, monitorujgc
100% urodzen w Polsce.

PRWWR dziata w Katedrze i Zaktadzie Genetyki Medycznej Uniwersytetu Medycznego w Poznaniu,
gdzie zlokalizowana jest baza PRWWR i Zesp6t Centralny PRWWR.

Zespo6t Centralny PRWWR stanowi prof.dr hab.n.med. Anna Latos-Bieleriska (Przewodniczgca PRWWR),
Prof.UM dr hab.n.med. Anna Materna-Kiryluk (Koordynator Organizacyjny PRWWR), dr n. o zdr.
Katarzyna Wisniewska (Kierownik Bazy Danych PRWWR), mgr Anna Jamry-Dziurla (Z-ca Koordynatora
Organizacyjnego PRWWR) oraz mgr Magdalena Biatecka (Z-ca Kierownika Bazy Danych PRWWR). W
Zespole Centralnym PRWWR pracuje rowniez 7 osdb przy Bazie Danych, a takze informatycy i
statystyk.

Na poziomie wojewddztw zgtaszanie do PRWWR koordynowaty Wojewodzkie Zespoty PRWWR. W
utworzeniu i prowadzeniu PRWWR wielkie zastugi miato i ma wielu wybitnych klinicystow -
konsultantéw krajowych i wojewddzkich, kierownikéw klinik i katedr, ordynatoréw oddziatéw,
przewodniczgcych towarzystw naukowych, ktorzy wspierali PRWWR swoim autorytetem. Na stronie
PRWWR sg petne informacje o zespotach wojewddzkich i ich przewodniczgcych.

PRWWR jest zbiorowym dzietem wielu lekarzy, zgtaszajgcych dzieci z wadami do Rejestru. Az 90%
zgtoszen pochodzi od neonatologéw, z ktérymi PRWWR wspotpracuje szczegolnie blisko.

Zrédtem danych do PRWWR sg zgtoszenia elektroniczne wrodzonych wad rozwojowych, wypetniane
przez lekarzy z oddziatéw szpitalnych, poradni dzieciecych i specjalistycznych, praktyk lekarzy
rodzinnych i poradni genetycznych. Do PRWWR zgtaszane sg dzieci zywo urodzone, u ktorych
rozpoznano wade rozwojowa, a takze dzieci z wadg lub wadami rozwojowymi martwo urodzone. Jako
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kryterium wrodzonych wad rozwojowych przyjeto ,wewnetrzng lub zewnetrzng nieprawidtowos¢
morfologiczng powstajgcg w okresie zycia wewngtrzmacicznego i obecng przy urodzeniu, niezaleznie
od jej etiologii, patogenezy i momentu rozpoznania”.

Od 2017 r prowadzony jest aktywny sposéb zbierania informacji o wadach z poradni genetycznych na
terenie objetym PRWWR. Umozliwia on weryfikacje rozpoznan wielu rzadkich wad rozwojowych,
gtébwnie wad mnogich oraz zespotow aberracji chromosomowych i znanych zespotéw wad genetycznie
uwarunkowanych.

Rozwdj informatyzacji w ochronie zdrowia i Rozporzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 12 czerwca 2018 r.
w sprawie Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych umozliwity od potowy 2018 roku
wprowadzenie aktywnego systemu zbierania danych z wykorzystaniem elektronicznych zrédet danych
o dzieciach z wadami z NFZ jako dodatkowego zrddta informacji w PRWWR.

W Centralnym zespole PRWWR prowadzona jest weryfikacja, klasyfikacja wad i kodowanie wad,
zgodnie z wytycznymi EUROCAT wypracowywanymi przez Komitet Klasyfikacji i Kodowania Wad
Rozwojowych (Committee on Classification and Coding of Malformations).

Od 2001 roku PRWWR wchodzi w sktad EUROCAT (European Surveillance of Congenital Anomalies).
Kierunki dziatania PRWWR takie jak: ocena rodzajéw i czestosci wystepowania wrodzonych wad
rozwojowych, ocena skutecznosci dziatan w zakresie pierwotnej profilaktyki wrodzonych wad
rozwojowych, proby identyfikacji ewentualnych zagrozen mutagennych i teratogennych sg zbiezne z
kierunkami dziatania EUROCAT. PRWWR, bedgc rejestrem prowadzonym przez genetykdw klinicznych,
realizuje dodatkowe zadania, w tym badania podtoza molekularnego wrodzonych wad rozwojowych.
Zanonimizowane informacje na temat dzieci z wadami wrodzonymi z bazy danych PRWWR po
zweryfikowaniu i zakodowaniu sg transferowane do EUROCAT i EUROmediCAT, co umozliwia udziat w
europejskim systemie nadzoru nad wadami i realizowanych programach badawczych i
profilaktycznych.

3. Znaczenie PRWWR dla systemu ochrony zdrowia w Polsce

3.1. Uzyskanie informacji o czestosci wystepowania i rodzajach wrodzonych wad
rozwojowych na terenie kraju

W Polsce czestos¢ wystepowania niektérych wad wrodzonych jest inna niz w pozostatych krajach
Eurocat, dotyczy to zwtaszcza wad wrodzonych u dzieci zywo urodzonych. W Polsce jest wyzsza niz
sSrednio w Europie czestos¢ wystepowania zespotu Downa, wad konczyn, wad cewy nerwowej,
rozszczepu wargi i/lub rozszczepu podniebienia.

3.2. Dziatania zmierzajace do identyfikacji zagrozen Srodowiskowych (czynnikow
mutagennych i teratogennych)

Jest to jeden z podstawowych celéw prowadzenia rejestrow wad. Jego znaczenie jest widoczne
szczegolnie w przypadku katastrof ekologicznych. Bez rejestréw wad nie jest mozliwa ocena ich
skutkow. PRWWR w skali ogdélnopolskiej, a EUROCAT w skali europejskiej, w sposob ciggty prowadzi taki
monitoring . Jego czescig jest m.in. obserwowanie tzw. zespotéw wartowniczych, wystepujgcych
wskutek nowych mutacji genowych.

Dzieki PRWWR zidentyfikowano réznice w czestosci i rodzajach wad wrodzonych w poszczegolnych
wojewodztwach i dwa klastery wrodzonych wad rozwojowych (obszary o zwiekszonej czestosci
wystepowania). W wojewddztwie zachodniopomorskim i lubelskim stwierdzono wiekszg niz w



pozostatych wojewddztwach czestos¢ wystepowania wad ubytkowych konczyn. W wojewddztwach:
Slgskim, dolnoslgskim i lubelskim stwierdza sie wyzszg czestos¢ rozszczepu podniebienia, a w woj.
wielkopolskim i dolnoslgskim wyzszg czestos¢ rozszczepu wargi i podniebienia. Na terenie
wojewoOdztwa dolnoslgskiego zidentyfikowano klaster przestrzenno-czasowy rozszczepu wargi i
podniebienia w 1999 r., ktéry moze miec zwigzek z powodzig na tym terenie (1997 r. - pow6dz
tysigclecia). Na terenie wojewddztwa dolnoslaskiego zidentyfikowano rowniez klaster wytrzewienia,
obejmujacy 68 gmin. Zidentyfikowane klastery wskazujg na konieczno$¢ badan nad lokalnymi
czynnikami Srodowiskowymi w celu okres$lenia ich udziatu w etiologii ww. wad wrodzonych.

W 2020 roku PRWWR wigczyt sie w badania EUROCAT w kierunku ew. teratogennego dziatania wirusa
SARS-CoV-2 w przypadku zachorowania kobiety na Covid-19 w pierwszym trymestrze cigzy.

3.3. Uzyskanie danych dotyczacych zapotrzebowania na specjalistyczng opieke
medyczng, diagnostyke, terapie i rehabilitacje dla dzieci zwadami wrodzonymi

Prawidtowo sklasyfikowane wady wrodzone mogga by¢ analizowane wg wojewddztw (a takze nizszych
jednostek administracyjnych) - wg rodzaju wady, trwatego inwalidztwa, zapotrzebowania na rodzaj
opieki medycznej (leczenie operacyjne, zachowawcze, rehabilitacja). Dane mozna poréwnac z
analogicznymi danymi z innych krajéw UE. Tego typu analizy robi EUROCAT. PRWWR wykazat duzg
przydatnos¢ podczas opracowywania Mapy Potrzeb Zdrowotnych - Wady Wrodzone w 2016 roku.

3.4. Uzyskanie danych mogacych przyczynic sie do zidentyfikowania czynnikow
ryzyka wystapienia wad rozwojowych u ptodu

W pracach prowadzonych na podstawie danych uzyskanych z PRWWR dla polskiej populacji
zidentyfikowano szereg uwarunkowan i czynnikéw ryzyka wrodzonych wad rozwojowych takich jak
wiek rodzicéw, kolejnosc¢ cigzy, udziat czynnikow egzogennych. PRWWR uczestniczy tez w badaniach
nad czynnikami ryzyka urodzenia dziecka z wrodzonymi wadami rozwojowymi prowadzonych w
ramach EUROCAT i EUROmediCAT (ocena teratogennego wptywu lekow).

3.5. Uzyskanie danych o chorobach rzadkich manifestujacych sie jako wady
wrodzone/zespoty wad

Ok. 20-25% chorob rzadkich jest zwigzanych z obecnos$cig wad wrodzonych. Wspotpraca PRWWR z
lekarzami genetykami umozliwia weryfikacje wielu wad mnogich i uzyskanie informacji o
zidentyfikowanych zespotach wad wrodzonych, wsréd ktorych wiele nalezy do choréb rzadkich.
PRWWR jest wiec zrodtem informacji o czestosci wystepowania w Polsce wybranych zespotow
genetycznych nalezgcych do choréb rzadkich.

3.6. Poprawa poradnictwa genetycznego dla rodzin, w ktorych urodzito sie
dziecko z wadami rozwojowymi

Rodziny dzieci z wadami zgtoszonymi do PRWWR otrzymujg informacje o projektach badawczych, do
ktérych moga sie zgtaszac i korzystac z diagnostyki genetycznej (w tym diagnostyki w najlepszych
osrodkach zagranicznych) w ramach wspotpracy naukowej. Zwieksza to dostep do badan
genetycznych, ktére przyczynia sie do poprawy opieki genetycznej nad dzie¢mi z wadami rozwojowymi.



3.7. Monitorowanie stanu profilaktyki wrodzonych wad rozwojowych przez
przyjmowanie kwasu foliowego przez kobiety w wieku prokreacyjnym

W zgtoszeniu do PRWWR jest zapytanie o przyjmowanie przez matke kwasu foliowego, informacje te
sg réwniez zbierane od matek dzieci z grupy kontrolnej (dzieci urodzone bez wad rozwojowych, co
umozliwia ocene stanu profilaktyki kwasem foliowym). PRWWR brat udziat w badaniach EUROCAT
Neural Tube Defects (NTD) Working Group, dotyczgcych stanu profilaktyki wad wrodzonych przez
przyjmowanie kwasu foliowego przez kobiety w wieku prokreacyjnym. Efektem byty obliczenia, w jakim
stopniu mozna obnizy¢ czestos¢ wystepowania wad cewy nerwowej w Europie, i rekomendacje dla
wzbogacania w kwas foliowy maki, co wprowadzono w Wielkiej Brytanii.

3.8. Monitorowanie stanu diagnostyki prenatalnej wad wrodzonych

PRWWR gromadzi informacje, czy wada rozwojowa u dziecka byta wykryta prenatalnie, a jesli tak, tow
ktoérym tygodniu cigzy i jakie metody diagnostyki prenatalne byty stosowane. Dane te dotyczg jednak
jedynie wad wrodzonych u dzieci zywo urodzonych.

3.9. Uzyskanie wiarygodnych danych do badan etiologicznych i klinicznych

Z danych gromadzonych przez PRWWR korzystajg lekarze réznych specjalnosci w badaniach
etiologicznych i klinicznych.

Nowy kierunek badan podjety w ramach PRWWR, nierealizowany jeszcze w rejestrach EUROCAT,
polega na kwalifikacji i rekrutacji dzieci z wrodzonymi wadami rozwojowymi zgtoszonych do PRWWR
do badan molekularnych, ktérych celem jest identyfikacja czynnikow genetycznych. PRWWR
uczestniczy w badaniach podtoza molekularnego wad konczyn i wad uktadu moczowego. Badania te sg
finansowane w ramach projektéw naukowych.

PRWWR wspoétuczestniczyt w badaniach nad czestoscig nosicielstwa mutacji dla zespotu/syndromu
Smith-Lemli-Opitz dla oceny zasadnosci wprowadzenia w Polsce ew. badan przesiewowych, badania
nad podtozem molekularnym zespotu/syndromu Cornelia de Lange.

3.10. Dziatania edukacyjne skierowane do lekarzy i spoteczenstwa

Dziatania edukacyjne skierowane do lekarzy i spoteczenstwa sg statg czescig PRWWR. Przy okazji
informacyjno-sprawozdawczych spotkan z lekarzami przypomina sie o profilaktyce kwasem foliowym,
znaczeniu poradnictwa genetycznego, znaczeniu eliminacji czynnikdéw teratogennych, zdrowiu
przedkoncepcyjnym. Formy edukacji to wyktady, artykuty edukacyjne, materiaty edukacyjne na stronie
PRWWR.
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Rycina 1. Znaczenie PRWWR dla systemu ochrony zdrowia

3.11. Grupa ekspertow stuzaca pomoca lekarzom i pacjentom w zakresie
informacji dotyczacych wad wrodzonych

Do Zespotu Centralnego PRWWR kierowane sg pytania zaréwno lekarzy, jak i rodzicéw dzieci z wadami
dotyczgce etiologii wady, mozliwych skutkédw przyjmowania w cigzy okreslonych lekéw, osrodkéw
specjalizujgcych sie w okreslonej opiece medycznej nad dzie¢mi z wadami i innych.

Przewodniczaca i cztonkowie Zespotu Centralnego uczestniczg w spotkaniach stowarzyszen rodzicéw
dzieci z wadami rozwojowymi. PRWWR wspotpracujg ze stowarzyszeniami pacjentow i ich rodzin,
wpierajac ich inicjatywy.

3.12. Odbiorcy danych PRWWR

Raporty z PRWWR sg przekazywane do Ministerstwa Zdrowia, a czgstkowe raporty do wtadz
samorzgdowych i sg publikowane. Dane dotyczgce wad wrodzonych stuzg takze stowarzyszeniom



pacjentow, konsultantom krajowym, towarzystwom naukowym.

PRWWR posiada duzg i wartosciowg bibliografie w jezyku polskim i angielskim (IF ok. 400), w czasie
trwania PRWWR wydano pie¢ monografii, wyniki ukazujg sie w czasopismach fachowych o zasiegu
Swiatowym, polskie dane sg cytowane i sg przedmiotem analiz (petna informacja na temat dorobku
naukowego PRWWR jest na stronie PRWWR www.rejestrwad.pl).

Wazng czes$cig dziatalnosci jest edukacja skierowana do lekarzy rodzinnych i specjalistéw (udziat w
zjazdach i konferencjach naukowych, spotkania informacyjne, publikacje o charakterze edukacyjnym,
newsletter, materiaty edukacyjne na stronie internetowej Rejestru).

Informacje o wadach wrodzonych w Polsce sg przekazywane do EUROCAT, gdzie sg publikowane i
umieszczone na stronie www, a poprzez EUROCAT przekazywane dalej do urzedow Unii Europejskiej,
WHO i sg punktem wyjscia dla europejskich i Swiatowych programow monitorujgcych i
profilaktycznych. PRWWR jest czeScig europejskiego i Swiatowego systemu monitorowania wad
wrodzonych i choréb rzadkich.

4. Podsumowanie

Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych nie jest prostym odwzorowaniem innych rejestréw, ale
jest oryginalnym polskim osiggnieciem, ze wzgledu na rozwigzania organizacyjne oraz liczne i wazne
cele praktyczne.

Prof. dr hab. n. med. Anna Latos-Bielenska, prof. UMP dr hab. n. med. Anna Materna-Kiryluk,

dr n. o zdr. Katarzyna Wisniewska, mgr Anna Jamry-Dziurla oraz pozostali cztonkowie Zespotu PRWWR
Zespot Centralny PRWWR: Katedra i Zaktad Genetyki Medyczne;j,

Uniwersytet Medyczny im. K. Marcinkowskiego w Poznaniu

Zrédto strony: http://chorobyrzadkie.gov.pl/rejestry/polski-rejestr-wrodzonych-wad-rozwojowych



