DR. HAZAY MATE: ELSO GENETIKAI ULTRAHANG

Szlrdvizsgalatok a terhesség alatt:
ELSO GENETIKAI ULTRAHANG

Mitol ,,genetikai” az ultrahang?

A 11-14. terhességi hét kozott végzett specidlis ultrahang- vizsgdlatot nevezik elsé ,,genetikai”
ultrahangnak. Azért szerepel a genetikai kifejezés idéz6jelben, mert noha az ultrahang-késziilékkel
nem lehet a fejl6d6 embrié pontos génszerkezetét megallapitani, de bizonyos anatémiai
szerkezetek mérete (Ul6magassag = crown-to-rump-lenght = CRL, tarkdredd = nuchal translucency
= NT), a véraramlas hulldamformaja (ductus venosus flow, tricuspid flow, szivfrekvencia = fetal
heart rate = FHR), illetve fontos képletek megléte vagy hidnya (orrcsont = nasal bone = NB)
felvetheti a kromoszéma-rendellenesség vagy szivfejlédési rendellenesség gyanujat.
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Az ultrahang-kép tovabbi értékes informacidkat is ad a babardl, pl. a gerinc, a végtagok, a koponya,
a belsé szervek allapotardl, a lepény helyzetérdl, a megfeleld szivmiikodésrdl, az embridk szamardl,
életviszonyairdl. Durva fejl6dési hibdak mar ebben a korban kimutathatok lehetnek.



DR. HAZAY MATE: ELSO GENETIKAI ULTRAHANG

Kombinalt teszt

A genetikai rendellenességek felismerési esélyeit javitja, ha az ultrahang-vizsgalat eredményét az
anyai vérben talalhatd specidlis anyagok mérésével (B-hCG, PAPP-A) kombinaljak. Ezt a
szirémadszert hivjak kombindlt tesztnek. A végeredmény egy becslilt kockdzat, azaz a leletek
alapjan a babanal milyen eséllyel fordulhat el6 Down-kér, Edwards-szindrdma vagy Patau-
szindréma.

Down-szindréma | Edwards-szindroma | Patau-szindréma
Eletkori kockdzat:* 1:350 1:8.476 1:6.513
Szamitott kockazat:** | 1:2.200 1:20.000 1:20.000

*: csupan az anya életkorat figyelembe véve mennyi lenne az egyes betegségek esélye

**:. a baba 6sszes eredményét figyelembe véve mennyi az egyes betegségek szamitott esélye

A leletek értelmezése

A fenti szamadatok alapjan a lelet végeredménye haromfajta lehet:

Riziké Kockazat Javasolt teend6k
<1:1000 alacsony kockazat nincs teendd
.. . a paciens kérésére tovabbi
1:150-1:1000 kozepes kockazat 'p ,I x o V !
kiegészitd szlrbvizsgalatok

>1:150 invaziv mintavétel,
' kromoszémavizsgalat javasolt

Hol végzik ezt a vizsgalatot?

11-14. heti ,genetikai” ultrahang-vizsgalatot szamos helyen végeznek az orszagban. Ha csupan
ultrahang-vizsgdlatot szeretnénk kérni, erre a legtobb sziilészeten m(ikddé ultrahang laboratérium
felkészilt. A kiadott lelet a tarkdoredd vonatkozasaban csak azt tartalmazza, hogy az normalis-e
(<3mm) vagy kérosan vastag (>3mm). Kombinalt teszt végzéséhez sokkal pontosabb tarkéred6-
mérésre van szlikség (pl. tarkdredd = 1,42 mm), amit jellemz&en a csicskategorias, kivalo
képmingségli készilékkel rendelkezd, (privat) diagnosztikai centrumok tudnak nydjtani.

A lehet6 legprecizebb Down-sziirés érdekében kismamaimnak az aldbbi budapesti centrumok
valamelyikét ajanlom:

v Istenhegyi Géndiagnosztikai Kézpont 33.000 Ft*  www.gendiagnosztika.hu

v" Magzati Diagnosztikai Kézpont 28.000 Ft*  www.terhesseg.hu
v' Genium Kézpont 30.000 Ft*  www.genium-med.hu
v" Rdézsakert Medical Center (RMC) 38.500 Ft*  www.rmc.hu

*:2015.12.09-i arlista.


http://www.gendiagnosztika.hu/
http://www.terhesseg.hu/
http://www.genium-med.hu/
http://www.rmc.hu/
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Gyakori kérdések

A kombinalt teszt kételezd vizsgalat? Nem baj ha csak ultrahangot kérek?

A kombinalt teszt nem kotelezs, csupan ajanlott vizsgalat. Az ultrahang 6nmagaban nem ad
tdjékoztatdst a kromoszoma-rendellenességek el6forduldsi valdszinliségérél. Fontos tudni, hogy
bizonyos Down-szindromas babaknal az ultrahang teljesen normidlis képet is mutathat.

Mennyire megbizhaté a kombinalt teszt? Ha alacsony kockazat lett az eredmény, akkor biztosan
minden rendben?

A kombindlt teszt (és minden egyéb nem-invaziv vizsgalat) SZURO JELLEGU. Ez azt jelenti, hogy
teljesen egészséges, panaszmentes kismamak magzatait vizsgalja, és koziillik probalja kivadlogatni a
koros eseteket. A mddszer lényegébdl fakaddan ritkan el6fordulhat dlnegativ lelet (amikor a
szlir6vizsgalat alacsony kockazatot mutat, a baba mégis Downos), illetve dlpozitiv eredmény is
szlilethet (amikor a kombinalt teszt magas kockazatot jelez, mégis egészséges a magzat) . Kombinalt
teszt esetén a szenzitivitds 95-97% (a szlirés a Downos babak ennyi szazalékat ,taldlja meg”), 2-3%
alpozitiv ardny mellett. A gyanus (magas kockazatu) magzatoknal a kérdést feketén-fehéren az
invaziv mintavételt koveté kromoszémaanalizis donti el, azonban ez nem veszélytelen eljaras, és
csak indokolt esetben szabad elvégeztetni.

K6zepes kockazatu a magzatom. Mit tegyek?

Legfontosabb hogy tisztdzza 6nmagaval és a csaladjaval, hogy pl. egy 1:500 rizikdt (ez 2 ezrelék)
elfogadhatdnak tartanak-e vagy sem. Ha igen, akkor nincs tovabbi teendd. Ha nem, akkor kévetkez6
Iépésként egy sokkal szofisztikaltabb (és ennek megfelelGen sokkal dragabb) teszt elvégzésére is
van lehet6ség. Ez a mddszer az anya vérében szabadon kering§ magzati DNS-t vizsgdlja, és a
kombinalt tesztnél is pontosabban tajékoztat a Down/Edwards/Patau-kor megléte feldl. (Lasd kulon

jegyzet)

Magas kockazatu a magzatom. Mit tegyek?

Ilyenkor nagy a veszélye annak, hogy valéban kromoszémarendellenessége lehet a babanak, de ezt
100% biztonsaggal csak invaziv mintavétellel és kromoszéma-vizsgélattal lehet eldonteni. (Lasd
kiilon jegyzet) Az eljarasok Iényege, hogy egy tlivel ejtett szlras soran vagy a lepényszévetbdl, vagy
a magzatvizb6l magzati sejteket nyernek ki, amiket tenyésztve és mikroszkdp alatt megvizsgalva a
baba DNS szerkezete kozvetlenil lathatéva valik. A szlras az esetek tobbségében nem okoz magzati
problémat, de sajnos 0,5-1%-ban vetéléshez vezethet (fliggetlenll attédl, hogy a magzat egész-
séges volt-e vagy sem). Ezt a vizsgdlatot genetikai tandcsadashoz kapcsoldddan végzik.
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> Semmelweis Egyetem I. sz. Sziilészeti és NGgyodgyaszati Klinika
Genetikai Tanacsadas (H-CS 8:30-14:00) (Tel. 06-1-459-1500/ 54250-es vagy 54207-es
mellék, beutald és el6zetes id6pontfoglalas sziikséges) noil.semmelweis.hu

> Bajcsy-Zsilinszky Korhaz Sziilészeti-Nogyogydaszati Osztaly
Genetikai Tanacsadas (H-P 9:00-15:00) (Tel. 06-1-432-7764) www.bajcsyszul.hu

> MH Egészségiigyi K6zpont (Honvédkdérhaz)
Genetikai Tanacsadas (Tel. 06-1-475-2719) www.honvedkorhaz.hu/cikk/537



http://noi1.semmelweis.hu/
http://www.bajcsyszul.hu/
http://www.honvedkorhaz.hu/cikk/537

