Pozitiv eredmény

A pozitiv eredmény az esetek tilnyomé részében nem jelent valodi
rendellenességet, ezért ilyenkor ne essen panikba, a tovibbi teenddket
pedig feltétlenil beszélje meg a genetikai tandcsad munkatdrsval!
Negativ eredmény

A negatfv eredmény nem jelenti azt, hogy biztosan egészséges a magzat,
hanem a vizsgdlt rendellenességek alacsony kockdzatit jelzi. Negativ
eredmény esetén is feltétleniil konzultaljon gondozd orvosdval!

Egyéb tudnivalok a sziirésrol

A sziirés elsodleges célja a Down-koros magzatok felismerése,
de az alkalmazott tesztek nagy biztonsdggal felismernek egyéh
fejlédési rendellenességeket is, mint példdul a nyitott gerinc
vagy az Edwards-szindroma.

A szirés hatékonysdga novelhetd, ha a kismama a 18. vagy 19. terhességi
héten részt vesz egy részletes ultrahangvizsgdlaton, melynek sordn
szamos egyéb fejlodési rendellenesség is felismerhetd.

Tovabbi informacidért és tandcsért kérjiik keresse a Genetikai Laboratotiumot!

Fontos informaciok sziirésre
jelentkezo kismamaknak

A sziirotesztek drai
(szitkséges ultrahangvizsgdlatokat tartalmazzdk)

1. trimeszteri kombinalt teszt: 9.000 Ft
2. trimeszteri négyes teszt: 19.000 Ft
Integrilt teszt: 29.000 Ft

Avilasztott sziirés dijat kérjik postai csekken befizetni, melyet a Genetikai
Laboratériumban, az Ultrahang Szakrendelésen vagy a III. szdmi
Nogyogydszati Szakrendelésen tud igényelni.

A vérvételre ultrahang leletét és a befizetést igazolo csekkszel-
vényt feltétleniil hozza magaval!

Vérvételek idopontjaterhességi kor szerint

Kombindlt teszt és integrdlt teszt elsé vérvétele esetén:
Javasolt idopont: 11hét+Onap - 12hét+6nap

Elfogadhatd idépont: 10hét+Onap - 13hét+6nap

Négyes teszt és integrdlt teszt mdsodik vérvétele esetén:
Javasolt idopont: 15hét+Onap - 16hét+6nap

Elfogadhatd idpont: 15hét+0nap - 17hét+6nap

Az elfogadhato idéponton kiviil érkezoknél a sziirdvizsgdlat nem
végezhetd el!

Fetal Medicine

Sziirést kizaro okok

* Hiivelyi vérzés a vérvételt megelozd 7 napban. Feltétleniil vdrja
meg a 7 nap leteltét, és csak utdna jelentkezzen vérvé-
telre!

o Tkerterhesség. Ebben az esetben célszerd a sziirést csak ultrahang-
vizsgdlatokra korldtozni.

+ Amniocent€zis vagy CVS mintavétel a vérvétel el6tt.

Tovabbi informacio €s jelentkezés a sziirésre

Zala Megyei Korhdz, Genetikai Laboratorium
8900 Zalaegerszeg, Zrinyi Miklos 1t 1.
Telefon: (92) 507-561 vagy (92) 507-521
e-mail: genetika.gen@zmkorhaz.hu
hétfé-péntek 9-14h

Szakmai partneriink a Down-kor sziirésében:
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KEDVES KISMAMA!

Gratuldlunk sziiletendd gyermekéhez! On és csalidja bizonydra Grommel
virjak az Gjszilott érkezését, azonban a legtdbb kismamahoz hasonléan
valoszindleg Onben is felmeril, hogy a magzat nem szenved-e barmi-
nem rendellenességben. Ritkdn, de el6fordulhatnak bizonyos genetikai
rendellenességek, melyek kozil leggyakoribb az tgynevezett Down-
szindroma. Ismertetonk célja, hogy eloszlassuk Onben az esetleges
félelmeket, illetve segitséget nydjtsunk a jelenleg rendelkezésre allo
sziirési lehetdségek megismerésében.
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Mi az a Down-szindroma?

A Down-kor az wjszilottek leggyakoribh kromoszoma-rendellenessége,
dtlagosan 700 terhességhdl egy Down-szindromds wjszilott sziletik,
azonban 2 kockdzat az anya életkordnak eldrehaladtdval erdsen novek-
szik.

Anya életkora (év) 20 25 30 35 40 45 49

Down-kor sziilésen-

Kénti Kockizata 1:1450 | 1:1350 | 1:940 | 1:350 1:85 1:35 1:25

(Forrds: Morris et al. 2003)

A Down-szindroma a szellemi fogyatékossig mellett szamos egyéh
tiinettel jarhat, mint szivelégtelenség, immunrendszeri zavarok, légzési
problémdk, fert6zésekre valo hajlam, stb.

A Down-kdr stlyossdga kiilonboz lehet, azonban jelenleg ennek fokdt
a szilletés eldtt nem lehet biztosan meghatdrozni. Tapasztalatok szerint
a megszilletett Down-kros gyermekek tilnyomd tobbsége legnagyobb
gondoskodassal is csak a kisegftd iskola szintjéig juttathatd el. A tiinetek
tobbsége a Down-szindromdval rendelkezoknél komoly egészségiigyi és
szocidlis ellatdst igényel életik végéig.

A kromoszoma-rendellenességek diagnozisa

A Down-kor és egyéb kromoszoma rendellenességek diagnozisa biztosan
csak a magzat kromoszoma-vizsgdlatdval dllithato fel. Az amniocentézis
és a korionboholy-mintavétel invaziv vizsgalatok, melyek 0,5-2% veté-
lési kockdzattal jarnak egyiitt. Kockdzatuk és koltségiik miatt az invaziv
vizsgdlatokat csak indokolt esetben, az anya beleegyezésével végzik.

Vetélési kockazattal nem jdrG vizsgdlati lehetdségek a Down-kor vonat-
kozdsaban az ultrahangvizsgdlat, illetve az anyai vérbol torténd biokémiai
vizsgalatok.

Fzek a modszerek nem alkalmasak diagnozis felallitisara, azon-
ban segitségiikkel viszonylag nagy biztonsdggal lehet a Down-
szindroma el6fordulasanak valosziniiségére kovetkeztetni!

Valaszthato Down-kor

szurovizsgalati modszerek

Kombinalt teszt: A terhesség 10-14 hete kozott, optimalisan a 12. héten,
anyai vérbol egy hormon- és egy fehérje szintjét hatdrozzuk meg (hCG és
PAPP-A), tovabbd ultrahangvizsgdlatot végziink, melynek sordn elsdsorban
amagzat il0magassdgat (CRL) és tarkored vastagsagat (NT) mérjiik.

Négyes (Kvadrupol) teszt: A terhesség 15-17. hete kozott, optimdlisan
a16. héten, anyai vérbdl harom hormon (hCG, szabad dsztriol és inhibin
A), valamint egy magzati eredeti fehérje (alfa-fetoprotein) mennyiségét
hatdrozzuk meg.

Integralt teszt: A jelenleg leghatékonyabbnak tekintett sziirémodszer.
Ennek sordn a terhesség 12. hete koril elvégezziik a kombindlt teszthen

is szerepld ultrahangvizsgdlatot, illetve anyai vérbol torténd PAPP-A
meghatdrozast. Késdbb, a terhesség 16. hete koril az anyai vérbol
meghatdrozzuk az AFP, hCG, szabad dsztriol és inhibin-A markereket.
Fontos, hogy a sziirés eredményét illetden a terhes tirelmes legyen,
mivel a modszer kiemelkedd hatékonysagdt a két kiilonbozo idépontban
végzett vérvétel, illetve az ultrahangvizsgalat eredményei alapjn torténd
kockdzathecslés biztositja.

A sziirések eredménye egy kockazatbecslés. Specidlis szdmito-
gépes kiértékeld program (Alpha) segitségével az anyai életkor és a mért
biokémiai paraméterek, illetve a kismama egyéb adatai alapjdn (testsily,
dohdnyzds, stb.) meghatdrozzuk a Downkor és egyéb kromoszéma-
rendellenességek, valamint a vel6cs6-zdroddsi rendellenesség kockdzatit.

Kinek ajanlott részt venni

avizsgalaton?
Minden varandosnak ajanlott Down-kor szirdvizsgalatra
jelentkezni.

Avizsgdlat el6tt a szfirGcentrum munkatdrsa részletes tdjékoztatdst ad
a sziiréssel kapesolatos legfontosabb tudnivalokrol és felajanlja a szoba
jovo sziirési és vizsgdlati lehetdségeket.

A sziirési modszerek hatékonysaga

Mindegyik szdiréteszt eredménye statisztikai modszereken alapszik és nem
tekinthetd diagnozisnak. Az ajanlott sziirémddszerek teljesitoképességét
az aldbbi tabldzat mutatja:

Down-kor Maximdlis Detekcids rata | Fals pozitiv Pozitiv eredmény esetén

sziiromodszer elfogadott (DR, taldlati ardny (FPR, esély a Down-korra
kockdzat pontossig) dlpozitivitds) | (OAPR)

Kombinalt teszt 1:250 83 % 47% 1:25

Négyes teszt 1:250 84 % 5,7% 1:30

Integralt teszt 1:150 87 % 1.9% 1:10

(Forrds: N.J.Wald et al.: First and second trimester antenatal screening for Down’s syndrome: the results of the SURUSS, .
Med Screen 2003; 10; 56-104, Table 30.)

Maximalis elfogadott kockdzat: a sziirési eredményt ennél nagyobb kockd-
zatndl tekintjiik pozitivnak.

Detekeids rdta: az adott modszer a Down-kéros magzatokat ilyen ardnyban
ismeri fel.

Fals pozitiv ardny: Az egészséges magzatot hordozo terhesek ekkora
eséllyel kapnak pozitiv szdirési eredményt.

Pozitiv eredmény esetén esély a Down-korra: Pozitiv szlirési eredmény
esetén ekkora az esélye annak, hogy valoban Down-koros a magzat.



