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Szűrővizsgálatok a terhesség alatt:     

ELSŐ GENETIKAI ULTRAHANG 

 

Mitől „genetikai” az ultrahang? 

A 11-14. terhességi hét között végzett speciális ultrahang- vizsgálatot nevezik első „genetikai” 

ultrahangnak. Azért szerepel a genetikai kifejezés idézőjelben, mert noha az ultrahang-készülékkel 

nem lehet a fejlődő embrió pontos génszerkezetét megállapítani, de bizonyos anatómiai 

szerkezetek mérete (ülőmagasság = crown-to-rump-lenght = CRL, tarkóredő = nuchal translucency 

= NT), a véráramlás hullámformája (ductus venosus flow, tricuspid flow, szívfrekvencia = fetal 

heart rate = FHR), illetve fontos képletek megléte vagy hiánya (orrcsont = nasal bone = NB) 

felvetheti a kromoszóma-rendellenesség vagy szívfejlődési rendellenesség gyanúját.  

 

      

          

 

Az ultrahang-kép további értékes információkat is ad a babáról, pl. a gerinc, a végtagok, a koponya, 

a belső szervek állapotáról, a lepény helyzetéről, a megfelelő szívműködésről, az embriók számáról, 

életviszonyairól. Durva fejlődési hibák már ebben a korban kimutathatók lehetnek.  
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Kombinált teszt 

A genetikai rendellenességek felismerési esélyeit javítja, ha az ultrahang-vizsgálat eredményét az 

anyai vérben található speciális anyagok mérésével (β-hCG, PAPP-A) kombinálják. Ezt a 

szűrőmódszert hívják kombinált tesztnek. A végeredmény egy becsült kockázat, azaz a leletek 

alapján a babánál milyen eséllyel fordulhat elő Down-kór, Edwards-szindróma vagy Patau-

szindróma. 

 Down-szindróma Edwards-szindróma Patau-szindróma 

Életkori kockázat:* 1 : 350  1 : 8.476 1 : 6.513 

Számított kockázat:** 1 : 2.200  1 : 20.000 1 : 20.000 

*: csupán az anya életkorát figyelembe véve mennyi lenne az egyes betegségek esélye 

**: a baba összes eredményét figyelembe véve mennyi az egyes betegségek számított esélye 

 

A leletek értelmezése 

A fenti számadatok alapján a lelet végeredménye háromfajta lehet: 

Rizikó Kockázat Javasolt teendők 

<1:1000 alacsony kockázat nincs teendő 

1:150-1:1000 közepes kockázat 
a páciens kérésére további 
kiegészítő szűrővizsgálatok 

>1:150 magas kockázat 
invazív mintavétel, 

kromoszómavizsgálat javasolt 

 

Hol végzik ezt a vizsgálatot? 

11-14. heti „genetikai” ultrahang-vizsgálatot számos helyen végeznek az országban. Ha csupán 

ultrahang-vizsgálatot szeretnénk kérni, erre a legtöbb szülészeten működő ultrahang laboratórium 

felkészült. A kiadott lelet a tarkóredő vonatkozásában csak azt tartalmazza, hogy az normális-e 

(<3mm) vagy kórosan vastag (>3mm). Kombinált teszt végzéséhez sokkal pontosabb tarkóredő-

mérésre van szükség (pl. tarkóredő = 1,42 mm), amit jellemzően a csúcskategóriás, kiváló 

képminőségű készülékkel rendelkező, (privát) diagnosztikai centrumok tudnak nyújtani.  

 

A lehető legprecízebb Down-szűrés érdekében kismamáimnak az alábbi budapesti centrumok 

valamelyikét ajánlom: 

 Istenhegyi Géndiagnosztikai Központ          33.000 Ft*      www.gendiagnosztika.hu    

 Magzati Diagnosztikai Központ                     28.000 Ft*      www.terhesseg.hu 

 Genium Központ                                              30.000 Ft*      www.genium-med.hu 

 Rózsakert Medical Center (RMC)                  38.500 Ft*      www.rmc.hu 

*: 2015.12.09-i árlista. 

 

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

 

A kombinált teszt kötelező vizsgálat? Nem baj ha csak ultrahangot kérek? 

A kombinált teszt nem kötelező, csupán ajánlott vizsgálat. Az ultrahang önmagában nem ad 

tájékoztatást a kromoszóma-rendellenességek előfordulási valószínűségéről. Fontos tudni, hogy 

bizonyos Down-szindrómás babáknál az ultrahang teljesen normális képet is mutathat.  

 

Mennyire megbízható a kombinált teszt? Ha alacsony kockázat lett az eredmény, akkor biztosan 

minden rendben? 

A kombinált teszt (és minden egyéb nem-invazív vizsgálat) SZŰRŐ JELLEGŰ. Ez azt jelenti, hogy 

teljesen egészséges, panaszmentes kismamák magzatait vizsgálja, és közülük próbálja kiválogatni a 

kóros eseteket. A módszer lényegéből fakadóan ritkán előfordulhat álnegatív lelet (amikor a 

szűrővizsgálat alacsony kockázatot mutat, a baba mégis Downos), illetve álpozitív eredmény is 

születhet (amikor a kombinált teszt magas kockázatot jelez, mégis egészséges a magzat) . Kombinált 

teszt esetén a szenzitivitás 95-97% (a szűrés a Downos babák ennyi százalékát „találja meg”), 2-3% 

álpozitív arány mellett. A gyanús (magas kockázatú) magzatoknál a kérdést feketén-fehéren az 

invazív mintavételt követő kromoszómaanalízis dönti el, azonban ez nem veszélytelen eljárás, és 

csak indokolt esetben szabad elvégeztetni.  

 

Közepes kockázatú a magzatom. Mit tegyek? 

Legfontosabb hogy tisztázza önmagával és a családjával, hogy pl. egy 1:500 rizikót (ez 2 ezrelék) 

elfogadhatónak tartanak-e vagy sem. Ha igen, akkor nincs további teendő. Ha nem, akkor következő 

lépésként egy sokkal szofisztikáltabb (és ennek megfelelően sokkal drágább) teszt elvégzésére is 

van lehetőség. Ez a módszer az anya vérében szabadon keringő magzati DNS-t vizsgálja, és a 

kombinált tesztnél is pontosabban tájékoztat a Down/Edwards/Patau-kór megléte felől. (Lásd külön 

jegyzet) 

 

Magas kockázatú a magzatom. Mit tegyek? 

Ilyenkor nagy a veszélye annak, hogy valóban kromoszómarendellenessége lehet a babának, de ezt 

100% biztonsággal csak invazív mintavétellel és kromoszóma-vizsgálattal lehet eldönteni. (Lásd 

külön jegyzet) Az eljárások lényege, hogy egy tűvel ejtett szúrás során vagy a lepényszövetből, vagy 

a magzatvízből magzati sejteket nyernek ki, amiket tenyésztve és mikroszkóp alatt megvizsgálva a 

baba DNS szerkezete közvetlenül láthatóvá válik. A szúrás az esetek többségében nem okoz magzati 

problémát, de sajnos 0,5-1%-ban vetéléshez vezethet (függetlenül attól, hogy a magzat egész-  

séges volt-e vagy sem). Ezt a vizsgálatot genetikai tanácsadáshoz kapcsolódóan végzik.  
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 Semmelweis Egyetem I. sz. Szülészeti és Nőgyógyászati Klinika 

Genetikai Tanácsadás (H-CS 8:30-14:00) (Tel. 06-1-459-1500/ 54250-es vagy 54207-es 

mellék, beutaló és előzetes időpontfoglalás szükséges)   noi1.semmelweis.hu 

 

 Bajcsy-Zsilinszky Kórház Szülészeti-Nőgyógyászati Osztály 

Genetikai Tanácsadás (H-P 9:00-15:00) (Tel. 06-1-432-7764)   www.bajcsyszul.hu 

 

 MH Egészségügyi Központ (Honvédkórház) 

Genetikai Tanácsadás (Tel. 06-1-475-2719)  www.honvedkorhaz.hu/cikk/537 

 

 

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

