KEDVES LEENDO SZULOK!

E t4jékoztatoban a sziiletési és genetikai rendellenességek szlirési és diagnosztikai
lehetdségeivel ismerkedhetnek meg.

A genetikai tanacsadas alkalmaval szobeli felvilagositast, valamint személyre szabott
irasbeli szakvéleményt adunk, valamint a tanicsadas soran valamennyi felmertilt kérdésiikre
valaszolunk.

A szbéban és irasban nyujtott tijékoztatassal a sziilok egyiittes dontését szeretnénk
elosegiteni. A genetikai vizsgalatok nem kételezéek. A tajékoztatoban és a tanacsadéds soran
ismertetett valamennyi sziirési és diagnosztikai eljaras valaszthato jellegii. A tajékoztatod arra
szolgal, hogy valasztasukat kelld ismeretek birtokaban hozzak meg.

FONTOS ALAPISMERETEK

Az 1jsziilottek megkozelitleg 96%-a egészségesen, mig 4%-a valamilyen fejlodési
rendellenességgel, illetve genetikai betegséggel jon vilagra. A megsziiletettek tovabbi 4%-a
esetében felndttkorig deriil ki a sziiletéskor még észre nem vehetd genetikai betegség.

Az Orvosi Genetikai Intézet, a Sziilészeti és NOgyogyaszati Klinikai, valamint az SZTE
egyéb klinikai egységeinek egylittmiikodésével zajlo genetikai ellatas célja a rendelkezésre allo
modern genetikai szlird- ¢és diagnosztikus vizsgalatok segitségével a magzati korban
azonosithatd, mindségi élettel ossze nem egyeztetheto betegségek koraterhessegi sziirése,
azonositasa és megfeleld ellatasa.

LEGGYAKORIBB VELESZULETETT MAGZATI RENDELLENESSEGEK

Magyarorszag évi sziiletésszama az utdbbi években 100 000 ald csokkent, 2017-ben
91 600 gyermek sziiletett. Ebbdl a velesziiletett rendellenességek szama mintegy 4 ezer (kb.
4%).

A magzati genetikai rendellenességek, az egyéb klinikai szakteriiletekhez tartozo
genetikai betegségek, valamint a korabban a csaladban azonositott genetikai eredeti
rendellenességek azonositasara citogenetikai, valamint molekuldris genetikai vizsgald
modszerek allnak rendelkezésre. Az utdbbi években szamtalan Uj méhen beliili sziird-és
diagnosztikus modszer kertilt kifejlesztésre, melyekrdl a genetikai tandcsadas soran részletes
tajékoztatast adunk.

A magzati korban vizsgalhato genetikai rendellenességek osztalyozasa tobbféle modon
lehetséges. Sulyossag szerint a magzati ¢€lettel 6sszeegyeztethetd kisebb rendellenességek (pl.
szam feletti ujj, enyhe csipéficam), kozépstlyos, sebészileg jol korrigalhatd rendellenességek
(pl. ajak- és szajpadhasadék, hasfalzarédasi hibak), valamint a mindségi élettel, illetve az élettel
Ossze nem egyeztethetd, sulyos, nem korrigalhatdo, nem kezelhetd rendellenességek (pl.
koponyahiany, nyitott gerinc, kromoszoéma rendellenességek) kiilonithetdek el.

I. Leggyakrabban a tobbtényezds eredetli sziiletési rendellenességek fordulnak eld,
évenkénti szamuk 2800-2900-ra tehetd. Ezek koziil a sziv- és idegrenszeri fejlodési
rendellenességek, valamint a vese- ¢és vizeletelvalasztd rendszer fejlodési hibai a
leggyakoribbak ¢€s legsulyosabbak.



II. Gyakorisagban a kromoszoma rendellenességek kovetkeznek. Ezek sulyos értelmi
¢s testi fogyatékossagot eredményeznek és orszagosan kb. 500 ilyen gyermek sziiletik évente.
Ezen csoportbol kiemelkednek a kromoszoma triszomidk. A leggyakoribb kromoszdéma
rendellenesség a Down szindroma vagy 21-es triszomia, mely az értelmi fogyatakossagok 3-
5%-ért felelés. A Down szindroma eléforduldsa hazankban 165-175/év. Az élettel ugyan
Osszeegyeztethetd szindroma, azonban sulyos szervi megbetegedések kisérhetik, pl.
szivfejlodési rendellenességek, bélelzarodas, leukémia. A fejlodési rendellenességek, koztiik a
Down szindroma méhen beliili szlirésére és diagnosztikdjara az utobbi években szamtalan uj
sziir6-¢s diagnosztikus modszer keriilt kifejlesztésre, melyekrdl a genetikai tandcsadas soran
részletes tajékoztatast adunk.

Az [. tabldzat bemutatja, hogy a Down szindréma gyakorisdga milyen mértékben
novekszik az anyai ¢életkor elérehaladtaval. A tablazat a Down kor anyai életkortol fiiggd
esélyét aranyossag formajaban fejezi ki. Példaul egy 29 éves asszony kockazata 1:1100, mig
egy 40 évesé 11-szer nagyobb, vagyis 1:100, ami azt jelenti, hogy a 29 éves kismamék koziil
1100-bol 1-nek sziiletik Down szindromas gyermeke, mig a 40 éves kismamak koziil mar 100-
bol 1-nek.

Az anyai életkor altal meghatirozott kockazatot alap- vagy hattérkockazatnak
nevezziik. A kockézatnovekedésért foként az anya, de 55-60 éves kor felett az apa életkora is
felelds. Ez a megallapitas vonatkozik azokra is, akiknek mar sziiletett egészséges gyermeke,
akar tobb is, illetve akiknek a csaladjaban nem fordult még el6 kromoszéma rendellenesség.

A magzati kromoszdmarendellenességek eléforduldsa a terhesség elején nagyobb, mint
szililetéskor, mivel sok érintett magzat a terhesség soran elhal. A Down szindrémas 0jsziilottek
70%-a 35 év alatti anyaktol sziiletik.

A magzati kromoszomarendellenességek méhen beliili kimutatasira Az Emberi
Eroforrasok Minisztériuma szakmai iranyelve a Down-kor prenatalis sziirésérdl és
diagnosztikajarol (2016. EiK. 22. szam) az utmutatd, melynek alapjan részletes, személyre
szabott tajékoztatast €s javaslatot adunk. A Down szindroma és mas kromoszoma triszomiak
meéhen beliili szlirésének javaslata anyai €letkor fiiggd, a sziirési protokoll altal meghatarozott
modon a varandosokat életkor alapjan 2 csoportra, a 37 év alatti, valamint 37 ¢év feletti
varandosok csoportjara osztjuk.



A Down szindroma eléfordulési gyakorisaga ujsziilotteknél és magzatoknal az anyai életkor
fliggvényében
Anyai ¢életkor El6fordulasi gyakorisag
(ev)
Sziiléskor Amniocentéziskor a Chorionbiopszia
16. héten esetén a 10-11. héten
15-19 1/1250
20-24 1/1400
25-29 1/1100
30 1/900
32 1/750
33 1/625 1/420
34 1/500 1/325
35 1/350 1/250 1/240
36 1/275 1/200 1/175
37 1/225 1/150 1/130
38 1/175 1/120 1/100
39 1/140 1/100 1/75
40 1/100 1/75 1/60
41 1/85 1/60 1/40
42 1/65 1/45 1/30
43 1/50 1/35 1/25
44 1/40 1/30 1/20
45 és felette 1/25 1/20 1/10

III. A magzati rendellenességek harmadik csoportjat az egy gén hibaja miatt kialakuld
orokletes genetikai artalmak, vagy mendeli betegségek képezik. Ezen esetekben a sziilok
érintettsége esetén az utddok 25-50%-a lesz beteg. Kb. 1:2000 gyakorisaggal fordulnak eld, de
igen sokfélék, tobb ezer betegség tartozik ide. Ezek a betegségek specialis ellatast igényelnek.

A magzati fejléddési rendellenességek méhen beliili felismerésében fontos szerepe van
az 1. és II. trimeszteri ultrahang vizsgalatnak, mivel ezek a tipust rendellenességek sokszor a
magzaton lathatd rendellenesség formdjdban megnyilvanulnak. Sajnos azonban nem minden
rendellenességnek van ultrahanggal lathato jele vagy gyanujele.
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11-13. HETI ULTRAHANG SZURES

A koraterhességben a rendellenességek sziirésére az utols6 menstruaciotol szamitott 11-
13. hét a legalkalmasabb. A korszerti ultrahangkésziilékekkel altalaban hasi, ritkdbban hiivelyi
ultrahangvizsgalatot végeznek. Alkalmanként, ha a ,latdsi viszonyok” nem megfeleldek,
mindkét tipust ultrahangvizsgalatra sziikség lehet.

Az ultrahangsziirés soran az embrid ultrahangvizsgélattal kimutathat6 alaki eltéréseit,
un. gyanujeleket keresiink, melyek a rendellenesség kockdzatanak meghatarozasadhoz alapvetd
informaciot adnak. A Down szindroma gyanujele példaul a vastag nyaki-tarkotdji 6déma,
tarkoredo (Nuchalis Translucencia, NT).

Az 1. trimeszterbeli ultrahang sziirés alapjan megallapitjuk a magzatok szamat,
¢életviszonyat, a terhesség korat (lildmagassag alapjan). Diagnosztizaljuk az ebben a terhességi
korban mar eléfordulé fejlédési hibakat. Mérjiik a tarkotaji vizenyd, a nuchalis hygroma, vagy
a nuchalis translucencia (NT) vastagsagat, az orrcsont meglétét, vagy hidnyat és az eredmények
alapjan szdmoljuk ki a Down szindréma esélyét (kockazatat). Az ultrahang gyanujelek hianya
nem zdarja ki a magzat betegséget.

A kromoszoma rendellenesség el6forduldsanak esélyét az elsé trimeszterbeli
ultrahangsziirés eredménye, az anyai ¢letkor, valamint a terhességi kor alapjan becsiiljiik meg.
A tarkotaji vizenyd, vagyis tarkoredd (NT) a magzat nyaki €s hati részén ultrahanggal
abrazolhato folyadékgyiilem. Tobb, mint 110 000 terhesség vizsgalata soran azt talaltuk, hogy
minden magzat boére alatt kimutathaté kis mennyiségli folyadék. Azonban, ha ez a nyaki
folyadék egy bizonyos szintnél (jelen ajanlasok szerint 3 mm-nél) tobb, a magzati
kromoszoémarendellenesség kockazata megnd. Minél nagyobb a vizenyd, annal nagyobb a
kromoszoma rendellenesség kockazata.

Az ultrahang sziirés mellett a magzati kock4dzat meghatarozasara tovabbi elsddleges, ¢és
masodlagos sziirévizsgalatok allnak rendelkezésre, a genetikai tandcsadas sordn személyre
szabottan tudunk segitséget nytjtani az Onnek legmegfelelébb vizsgalati modszer
kivalasztasara.

KOCKAZAT MEGALLAPITASARA SZOLGALO BIOKEMIAI TESZTEK

A magzati kockdzat meghatarozasara szolgald biokémiai sziirétesztek az elso
trimeszteri ultrahang eredmény, valamint az anyai vérbol végzett vizsgalatok eredményeit
felhasznalva, az anyai életkor figyelembe vételével statisztikai szamolasok alapjan adnak egy
szamitott magzati kockazati értéket.

Az anyai vérbdl elvégzett biokémiai vizsgalatok esetén eredményként megadott
kockazati érték 1:10 — 1:50 000 kozotti arany megadasaval azt jelzi, milyen erds a gyanu a
kromoszoma rendellenességre. A szilirés eredménye tehat nem a betegséget, hanem csak annak
gyanujat, kockazatat jelzi, és nem jelenti azt, biztosan beteg-e a magzat! Ennek tisztdzaséara



magas kockazat esetén un. diagnosztikus vizsgalatokra, chorionbiopszia vagy amniocentézis
mintavételi moddal elvégezhetd magzati citogenetikai vizsgélatra van sziikség.

Ezen szlirévizsgalatok nem mindegyike vehetd igénybe NEAK finanszirozottan, egyes
sziirovizsgalatok csak koltségtérités ellenében végezhetoek el.

I. Kombinalt teszt

A Down, Edwards és Patau szindromak sziirésére alkalmas vizsgalat, mely a
varandossag elsé trimeszterében végzendo, a 11-14. terhességi hét kozott, optimalisan a 12.
héten. Elvégzett vizsgalatok:

o elso trimeszteri ultrahang vizsgélat soran magzati tarkoredd vastagsag mérése
e anyai vérvétellel az Un. terhességgel Osszefiiggd plazmafehérje (PAPP-A), illetve a
human chorionic gonadotropin béta egységének (B-hCG) vizsgalata.

Ezen harom jelzo értékelésével elvégzett statisztikai szamitdsok soran meghatarozott kockazati
érték alapjan varanddsokat harom csoportra osztjuk:

e alacsony kockazatu (1:1000 alatt): a vizsgalt rendellenességek kockazata alacsony

e kozepes kockazata (1:1000 és 1:250 kozott): tovabbi vizsgalatokat javaslunk (részletes
magzati szervi s szivultrahang, non-invaziv, Gin. masodlagos sziirétesztek)

e magas kockazatu (1:250 felett): a kockdzat relativ magas a rendellenesség
eléfordulasara, ekkor a  sziir6teszt pozitivnak mindsil, igy magzati
kromoszoémaviszgalat ajanlott.

Az Integralt teszt taldlati ardnya (a rendellenességgel érintett terhesek ardnya, ahol a
szlirdvizsgalat eredménye magas kockazatinak mindsiil) atlagosan 85%.

A szilirévizsgalat a fejlodési rendellenességek kockazatanak meghatarozasara képes, nem
alkalmas arra, hogy a rendellenesség jelenlétét kizarja, vagy éppen igazolja.

I1. Integralt teszt

A Down, Edwards ¢és Patau kor, valamint a nyitott gerinc €s a koponyahiany sziirésére
alkalmas vizsgalat, melynek két fazisa van.

L. fazis: Az elsd trimeszterben végzendd, a 11-14. terhességi hetek kozott, optimalisan a 12.
héten. Elvégzett vizsgalatok:

o elso trimeszteri ultrahang vizsgélat soran magzati tarkoredd vastagsag mérése
e anyai veérvétellel Un. terhességgel Osszefiiggd plazmafehérje (PAPP-A) szintjének
vizsgalata

II. fazis: A varandossag masodik trimeszterében végzendd, a 15-20. hét kdzott, optimalisan a
16. héten. Elvégzett vizsgalatok:



e masodik anyai vérvétel soran az anyai vérben keringd alfa-fetoprotein (AFP), az
egyesitett oestriol (uE3), az inhibin-A (inhibin), és a human chorionic gonadotropin
(Total hCG) szintje keriil meghatarozasra

Az Integralt-teszt soran az ultrahangos tarkéredd mérés, valamint az anyai vérvizsgalatok
eredménye alapjan elvégzett statisztikai szamitasok soran meghatarozott kockazati érték
alapjan varandosokat harom csoportra osztjuk:

e alacsony kockazatu (1:1000 alatt): a vizsgalt rendellenességek kockazata alacsony

e kozepes kockazata (1:1000 és 1:250 kozott): tovabbi vizsgalatokat javaslunk (részletes
magzati szervi €s szivultrahang, non-invaziv, Gin. masodlagos sziirétesztek)

e magas kockazatu (1:250 felett): a kockdzat relativ magas a rendellenesség
eléfordulasara, ekkor a  sziir6teszt pozitivnak mindsil, igy magzati
kromoszomaviszgalat ajanlott.

Az Integralt teszt taldlati ardnya (a rendellenességgel érintett terhesek ardnya, ahol a
szlirdvizsgalat eredménye magas kockéazatinak mindsiil) Down korra 94%, nyitott gerincre
86%, koponyahianyra kézel 100%.

A szilirévizsgalat a fejlodési rendellenességek kockazatanak meghatarozasara képes, nem
alkalmas arra, hogy a rendellenesség jelenlétét kizarja, vagy éppen igazolja.

III.  Quartett-teszt

A Down-koér, és egyéb mas szambeli kromoszoma-rendellenességek, valamint az
idegcs6-zarodasi rendellenességek sziirésére alkalmas vizsgélat, mely a varanddssag
masodik trimesztere soran végzendo el, a 15-20. terhességi hét kozott, optimalisan a 16.
terhességi héten. Elvégzett vizsgalatok:

e anyai vérvétellel az alfa-fetoprotein (AFP), egyesitett oestriol (uE3), az inhibin-
A (inhibin), és a human chorionic gonadotropin (Total hCG) szintje keriil
meghatdrozasra

A Quartett-teszt értékeléseként az anyai vérvizsgalatok eredménye alapjan elvégzett statisztikai
szamitasokkal meghatarozott kockazati érték alapjan varandosokat harom csoportra osztjuk:

e alacsony kockazatu (1:1000 alatt): a vizsgalt rendellenességek kockazata alacsony

e kozepes kockazatu (1:1000 és 1:250 kozott): tovabbi vizsgalatokat javaslunk (részletes
magzati szervi €s szivultrahang, non-invaziv, in. masodlagos szlirétesztek)

e magas kockazata (1:250 felett): a kockéazat relativ magas a rendellenesség
eléfordulasara, ekkor a  sziirbteszt pozitivnak mindsiil, 1igy magzati
kromoszoémaviszgalat ajanlott.

Az Integralt teszt taldlati ardnya (a rendellenességgel érintett terhesek aranya, ahol a
szlirdvizsgalat eredménye magas kockazatinak mindsiil) Down koérra 83%, idegesé zarddasi
rendellenességekre 86%.



A szilirévizsgalat a fejlodési rendellenességek kockazatanak meghatarozasara képes, nem
alkalmas arra, hogy a rendellenesség jelenlétét kizarja, vagy éppen igazolja.

NON-INVAZIV VIZSGALATI MODSZEREK, UN. MASODLAGOS SZUROTESZTEK

A non-invaziv, vagyis hasfalon keresztiili tliszGrassal nem jar6, Un. masodlagos
sziirOtesztek anyai vérben keringd méhlepényi eredetii szabad DNS részek molekularis
genetikai vizsgalatan alapuld 1j, prenatélis sziir6tesztek. Ezen szlirdvizsgalatok a magzat 21-es
(Down szindroma), 18-as (Edwards szindroma) és 13-as triszomidjanak (Patau szindréma)
sziirésében, valamint a nemi kromoszomak eltéréseinek sziirésében és egyes tesztek esetén a
gyakoribb mikrodelécios szindroméknak meghatarozasara szolgélo, a szadmbeli kromoszdéma-
rendellenességekre emelkedett kockdzatu varandosoknak ajanlhatdo masodlagos sziir6tesztek. A
masodlagos sziirétesztek jelenleg koltségtéritéses modon, a magéanszféraban elérhetd
vizsgalatok.

Ezen modszerek a varandos vérében taldlhatd un. szabad ,,magzati” DNS elemzésén
alapulnak. Ez a genetikai anyag, amely nem a sejteken beliil, hanem a vérplazmaban talalhato,
kisebb szakaszok formdjaban szabadon kering az anya vérében. Az anyai vér az anya DNS-én
kiviil atlagosan 10% magzati genetikai anyagot, szabad DNS-t is tartalmaz. Ez a méhlepény
elhalt sejtjeibdl szarmazik, amely az esetek 99,5%-ban azonos a magzat genetikai
allomanyaval. A piacon jelenleg elérhetd tesztek a méhlepényi eredetii DNS vizsgélatara eltérd
modszereket alkalmaznak, azonban kozos jellemzdjiik, hogy csak a varandoés altal megrendelt
kromoszoéma szambeli, és kis szerkezeti rendellenességrél adnak informaciot.

A teszteket 10. terhességi héttdl lehet elvégeztetni, azonban javasolt a 12. héten
elvégzett ultrahang vizsgalat (tarkoredd-sziirés) eredményével jelentkezni, és legkésobb a 18.
terhességi hétig elvégeztetni. A tesztet klinikai genetikus altal végzett preteszt tanacsadas eldzi
meg. A teszt eredménye 7-9 munkanapon belill varhato, és kizardlag genetikai tandcsadas
keretében értelmezhetd és vehetd at.

Amennyiben eredménye szambeli kromoszoma rendellenességet jelez (koros), az azt
jelenti, hogy nagyon magas annak a kockdzata, hogy a magzat vagy 21-, vagy 13-, vagy 18-
triszomias, vagy nemi kromoszoma szdmbeli rendellenességgel, vagy a vizsgalt mikrodelécios
szindromakkal (amennyiben a vizsgalat ezekre is kiterjedt) rendelkezik.

A koros teszt eredmény onmagaban nem képezi alapjat semmilyen tovabbi, a terhesség
sorsaval kapcsolatos dontésnek.

Ilyen esetben tovabbi genetikai tanacsadas sziikséges, valamint tovabbi genetikai vizsgalattal,
rendszerint magzatviz mintavétellel elvégzett magzati citogenetikai vizsgélattal sziikséges
megerdsiteni a nem invaziv teszt altal adott eredményt.

A non-invaziv modszerek elénye, hogy vetélési kockédzatuk nincs, és a tesztek
érzékenysége igen magas, egyes tesztek esetén akar tobb, mint 99%.



Hatranyuk, hogy csak a varandos altal kért kromoszoma szambeli, és kis szerkezeti
rendellenességekrol adnak informacidt, tehat nem lehet veliik detektalni a mozaikossagot, a
részleges 21-es, 13-as és 18-as triszOmia igen ritkdn eléforduld eseteit, magzati triploidiat,
poliploidiat (a kromoszémakészlet a normalis 2 kopiaszdmnal tobb kdpiaszamban van jelen) és
a transzlokacidkat. A tesztek nem vizsgalnak mas kromoszoma rendellenességeket, egyéb
genetikai betegségeket, sziiletési és fejlodési rendellenességeket.

Az ON DONTESE

A sziirés alapjan a kockazat értékét (a gyani nagysagat) hatarozzuk meg. A kockazat
értékének ismeretében On invaziv magzati vizsgélat nélkiil is viselheti tovabb a terhességet, de
donthet ugy is, hogy a 98-99%-0s megbizhatdsagu diagnézist add lepényboholy, magzatviz,
vagy magzati vérmintabdl torténd citogenetikai vizsgalatot is igénybe veszi.

Amennyiben a kock4zat nagyobb, mint 1:250, az életkortdl fliggetleniil felajanljuk az
invaziv vizsgalat lehetdségét, ami lepényboholy, magzatviz, vagy magzati vérvizsgalatot jelent.
Az invaziv vizsgalat elénye, hogy a sziirévizsgélatoknal biztosabb valaszt ad. Hatranya, hogy
az invaziv vizsgalatok vetélési kockazattal jarnak.

Amennyiben a varandos koros szlirévizsgélati eredményt kap, ez esetben soron kiviil
jelentkezhet ujabb genetikai konzultaciora, melynek soran dontést hozhat a tovabbi vizsgalati
lehetdségek elvégzésével kapcsolatban.

TERHESSEGEK VETELESI KOCKAZATA

A terhességek elsO heteiben igen nagy a spontin vetélés és a terhesség elhaldsanak
veszélye. Altalaban azt mondhatjuk, hogy négy fogamzas koziil csak egy sziiletik meg, a tobbi
terhesség vetéléssel végzddik. A terhesség elérehaladdsdval a rendellenességek tobbsége
természetes szelekcio (kivalogatodas) eredményeként elhal. Az €16 5. hetes terhesség esetén
15%, a 12. héten 2%, a 16. héten 1% a spontan vetélés esélye. Azt mondhatjuk, hogy ezt az Un.
»természetes” vetélési kockazatot az invaziv genetikai beavatkozasok barmelyike 1%-al noveli.

AZ INVAZIV DIAGNOSZTIKAI ELJARASOK: GYAKORLATI TUDNIVALOK
1. Chorionboholy-mintavétel, vagy chorionbiopszia

A chorionbiopszia mintavételt jelent a kiilsé magzatburok méhlepénnyé fejlédott
bolyhaibol. Tekintettel arra, hogy a magzat és a méhlepény ugyanabbol a sejtbdl fejlodik, a
méhlepény sejtjei alkalmassak a magzat kromoszoma allomanyanak megitélésere. Avizsgalat a
terhesség 11. hetétdl végezhetd.

Hogyan torténik a mintavétel? Az anya hasfalan keresztiil, folyamatos ultrahangos
ellendrzés mellett vékony tiit vezetiink a méhlepénybe, és chorionbolyhokat szivunk a tlire
helyezett fecskenddbe. A beavatkozas minddssze 2-3 percet vesz igénybe. Helyi érzéstelenités
sem kell hozza, mert az esetek 90%-aban a tliszurast is alig veszi észre a terhes.




Mikorra varhat6 eredmény? A chorionboholy minta laboratériumi feldolgozasat
kovetden az eredmény altaldban 10 nap utan varhato, amelyet genetikai tanacsadas keretében
személyesen kozliink. Az eredmény 0,5-1%-ban tévesen pozitiv, illetve tévesen negativ lehet.

A vizsgélat megismétlése: Az esetek 1%-aban sziikség lehet a vizsgalat megismétlésére a
mintavétel, illetve a laboratoriumi feldolgozas és leletértékelés nehézségei miatt.

Melyek a chorionbiopsziaval §sszefiiggésbe hozhatd szovodmények? A chorionbiopszia
vetélési kockdzata 1%. Ez a kockadzat 0Osszeadddik a 11. héten ismert 2%-os Un.
hattérkockazattal.

Egyes vizsalatok arra hivtdk fel a figyelmet, hogy a 10. terhességi hét eldtt végzett
chorionbiopszia ujj-fejlédési rendellenességeket okozhat. Bar ez a feltételezés nem igazoldodott,
a beavatkozast ennek ellenére nem végezziik el a 11. terhességi hét eldtt.

2. Magzatvizvétel (amniocentézis)

A magzatot koriilvevd folyadékbol, a magzatvizbdl vesziink mintat. A magzat
kromoszoma allomanyanak a megitéléséhez a magzatvizben 1évd sejtek tenyésztésére van
sziikség. A vizsgalatot altalaban a terhesség 16. hetétdl végezziik.

Hogyan torténik a mintavétel? Az anya hasfalan keresztiil, folyamatos ultrahangos
ellendrzés mellett vékony tiit vezetiink a magzatviztérbe és fecskenddével 16-20 ml magzatvizet
szivunk le. A beavatkozds kb. 1 percet vesz igénybe. Helyi érzéstelenités sem kell a
beavatkozashoz, mert az esetek 90%-aban elviselhetd kellemetlenséget jelent a varandos

szamara.

Mikorra varhat6 eredmény? Altaldban a magzatvizben 16v6 sejtek 10-15 napos
tenyésztését kovetd citogenetikai elemzés utan kb. 4 hét elteltével varhatod az eredmény, melyet
genetikai tanacsadas keretében személyesen kozliink. Az eredmény 0,5-1%ban tévesen pozitiv,
illetve tévesen negativ lehet.

A vizsgalat megismétlése: A mintavétel, illetve a feldolgozas nehézségei (pl. kevés, vagy
meconiummal szennyezett minta) miatt az esetek 1%-aban sziikség lehet a vizsgalat
megismétlésére.

Melyek az amnioocentézissel dsszefiiggésbe hozhatd sz6vodmények? Az  amniocentézis
vetélési kockazata 0,5-1,5%. Tanulmanyok alapjén a genetikai amniocentézis nem okoz karos
kovetkezményeket a gyermek fejlédésében, testi és szellemi fejlédése nem marad el az
atlagostol.

3. Magzati vérvétel (Cordocentézis)

A cordocentézis soran a magzati koldokzsinorbol vesziink magzati vért, amely alkalmas
genetikai vizsgalatok elvégzésére.

Hogyan torténik a mintavétel? Az anya hasfalan keresztiil, folyamatos ultrahang
ellendrzés mellett vékony tiit vezetiink a koldokzsinor vénaba, amelybdl fecskenddvel 0,2-2 ml




magzati vért szivunk le. A beavatkozas 1-5 percet vesz igénybe. Helyi érzéstelenités sem kell a
beavatkozashoz, mert az esetek 90%-aban teljesen fajdalmatlan, a tliszarast is alig veszi észre
a terhes.

Mikorra varhat6 az eredmény? A magzati vér fehérvérsejtjeinek a tenyésztését, majd

genetikai elemzését kovetden a mintavétel utan kb. 10-14. napon vérhat6 az eredmény, amelyet
személyesen kozliink genetikai tanacsadas keretében. Az eredmény 0,5-1%-ban tévesen
pozitiv, illetve tévesen negativ lehet.

A vizsgéalat megismétlése: Az esetek 1%-aban sziikség lehet a vizsgalat megismétlésére a
mintavétel, illetve a laboratoriumi feldolgozas nehézségei miatt.

Melyek a cordocentézissel dsszefliggésbe hozhatd szévédmények? A cordocentézis
vetélési kockazata 0,5-1,5%. Tanulméanyok alapjan a genetikai cordocentézis nem okoz kéros
kovetkezményeket a gyermek fejlédésében, testi és szellemi fejlédése nem marad el az
atlagostol.

A fenti harom mintavétellel kapcsolatos gyakorlati tudnivalok:

A mintavétellel jard beavatkozas elvégzésére a varandost eldjegyzés alapjan az SZTE
Sziilészeti és Nogyogyaszati Klinika veszi fel. Miztan az Orvosi Genetikai Intézetben
megallapitottak a vizsgalat javallatat, a kismama személyesen jelentkezik a mintavételhez
szlikséges eldfelvételre a Sziilészeti és Nogyogyaszati Klinikdn. A vizsgélat sziikség esetén 48
oras bentfekvéssel jar. A beavatkozéds utani nap reggelén zardjelentéssel bocsatjdk haza a
varandost. Az eredmény eldzetes telefonos megbeszélés alapjan az Orvosi Genetikai Intézetben
szakvéleménnyel egyiitt veheto at.

Ha a fenti vizsgalatok beteg magzatot igazolnak, errdl a sziil6(ke)t kiilon konzultaci6 keretében
személyesen tdjékoztatjuk, akik a sziikséges informdcio birtokaban maguk dontik el, hogy
kivanjak-e folytatni a terhességet, vagy a befejezését valasztjak. A dontéshez sziikséges minden
informaciot és tamogatast megadunk, amellyel a sziilok egylittes dontését szeretnénk
eldsegiteni. K6zos dontés hianyaban a terhességet érintd kérdésekben az anya hataroz.



