POZITIV EREDMENY

A pozitiv eredmény az esetek tdinyomd részében nem jelent valodi
rendellenességet, ezért ilyenkor ne essen panikba, a tovabbi teen-
déket pedig feltétlen(il beszélie meg gondozd orvosaval és genetikai
tanacsadaval!

NEGATIV EREDMENY

A negativ eredmény nem jelenti azt, hogy biztosan egészséges a
magzat, hanem a vizsgalt rendellenességek alacsony kockdzatat
jelzi. Negativ eredmény esetén is feltétlenil konzultdljon gondozd
orvosaval!

Egyéb tudnivaldk a sziirésrdl

A sziirés elsddleges célja a Down-kdoros magzatok felismeré-
se, de az alkalmazott tesztek nagy biztonsaggal felismernek
egyéb fejlodési rendellenességeket is, mint példaul a nyitott
gerinc vagy az Edwards-szindroma.

A sziirés hatékonysaga novelhetd, ha a kismama a 18. vagy 19. ter-
hességi héten részt vesz egy részletes ultrahang vizsgalaton. Ezzel
nemcsak a kromoszoma-rendellenesség mellett észlelhetd fejlédési
zavarok, hanem mas fejl6dési rendellenességek is felismerhettk!

Fontos informaciok szlrésre jelentkezé6knek

Vérvételek idopontja terhességi kor szerint
(biometriai adatok alapjdn szamitva)

Kombinalt teszt és integralt teszt elso vérvétele esetén:
Javasolt id6pont: 11 hét + 0 nap — 12 hét + 6 nap
Elfogadhato id6pont: 10 hét + 0 nap — 13 hét + 6 nap

Négyes teszt és integralt teszt masodik vérvétele esetén:
Javasolt id6pont: 15 hét + 0 nap — 16 hét + 6 nap
Elfogadhatd id6pont: 15 hét + 0 nap — 17 hét + 6 nap

Az elfogadhato idoponton kiviil érkezoknél a sziirdvizsgalat
nem végezheto el!!

Szlirést kizaré okok

o Hilvelyi vérzés a vérvételt megel6z6 7 napban. Feltétlendl varja
meg a 7 nap leteltét, és csak utdna jelentkezzen vérvételre!

o |kerterhesség. Ebben az esetben célszer(i a sz(irést csak ultra
hangvizsgalatokra korlatozni.

e Amniocentézis vagy CVS mintavétel a vérvétel elGtt.

Elérhet6ség és jelentkezés a szlirésre
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Rendelénk tovabbi szolgaltatasai

l. és II. trimeszteri ultrahang-sz(irévizsgalatok

+
+ 4D babamozi vizsgalat

+ NOgyogyaszati raksz(irés

+ Menstrudcios zavarok kezelése

+ Fogamzasgatlas

+ Tinédzserkori problémak kezelése

Down-kor

Szakmai partnerink a Down-kor sziirésében:

A DOWN-KOR SZURES
SPECIALISTAJA

www.fetalmedicine.hu
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Kedves Kismama!

Gratuldlunk sziiletendd gyermekéhez! On és csaladja bizonydra 6rom-
mel varjék az Ujszlilott érkezését, azonban a legtdbb kismaméahoz ha-
sonldan Onben is felmeriil, hogy a magzat nem szenved-e barmine-
m rendellenességben. Ritkan, de el6fordulhatnak bizonyos genetikai
rendellenességek, melyek koziil leggyakoribb az tigynevezett Down-
szindroma. Ismertetonk célja, hogy eloszlassuk Onben az esetleges
félelmeket, illetve segitséget nyjtsunk a jelenleg rendelkezésre allo
szlirési lehet6ségek megismerésében.
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Mi az a Down-szindroma?

A Down-kdr az Ujszilldttek leggyakoribb kromoszoma-rendellenes-
sége, atlagosan 700 terhességhdl egy Down-szindrémas csecsemd
szliletik, azonban a kockazat az anya életkoranak elrehaladtaval eré-
sen novekszik.

2P,

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

Down-kdr
szilletésenkénti 1:1450 | 1:1350 | 1:940 1:350 1:85 1:35 1.25
kockézata

(Forras: Morris et al. 2003)

A Down-szindrdma a szellemi fogyatékossag mellett szamos egyéb
tlinettel jarhat egy(itt, mint példdul szivelégtelenség, immunrendszeri
zavarok, légzési problémak, fert6zésekre vald hajlam, stb.

A Down-kor sulyossaga rendkiviil eltérd lehet, azonban jelenleg ennek
mértékét a szilletés eldtt nem lehet meghatdrozni. Tapasztalatok sze-
rint a megsziiletett Down-koros gyermekek 99%-a legnagyobb gon-
doskoddssal is csak a kisegitd iskola szintjéig juttathato el. A tlinetek
tobbsége a Downszindrdmaval rendelkez6knél komoly egészségugyi
és szocidlis ellatast igényel életiik végéig.

A kromoszoma-rendellenességek diagnézisa

A Down-kdr és egyéb kromoszoma-rendellenességek diagndzisa
nagy biztonsdggal csak a magzat kromoszomavizsgalataval allapitha-
6 meg. Az amniocentézis és a korionboholy-mintavétel invaziv vizs-
galatok, melyek 1-2% vetélési kockazattal jarak egyiitt. Kockdzatuk
és koltségiik miatt az invaziv vizsgalatok alkalmazdsa sziirésre eleve
kizart, kizarolag indokolt esetben, az anya beleegyezésével végzik.
Vetélési kockdzattal nem jard vizsgalati lehetGségek a Down-kdr vo-
natkozasdban az ultrahangvizsgdlat, illetve az anyai vérb6l térténd
biokémiai vizsgalatok.

Ezek a modszerek nem alkalmasak diagnozis felallitasara, azon-
ban segitségiikkel nagy biztonsaggal lehet a Downszindrdma
elofordulasanak valdsziniiségére kovetkeztetni!

Valaszthaté Down-kor szlirbvizsgalati modszerek

KOMBINALT TESZT

A varandossag 10-14. hete kozott, optimalisan a 12. héten, anyai
vérbdl egy hormon- és egy fehérjeszintet mérlink (hCG és PAPP-A),
tovabba ultrahangvizsgalatot végziink, melynek soran elsdsorban a
magzat ilémagassagat (CRL) és tarkdredd vastagsagat (NT) mérjlik.

NEGYES (KVADRUPOL) TESZT

A varandossag 15-17. hete kozott, optimalisan a 16. héten, anyai
vérbdl harom hormon (hCG, szabad 6sztriol és inhibin-A), valamint
egy magzati eredetli fehérje (alfafetoprotein) mennyiségét hatarozzuk
meg.

INTEGRALT TESZT

A jelenleg leghatékonyabbnak tekintett sziiromddszer. Ennek
soran a varandossag 12. hete koriil elvégezzik a kombindlt tesztben
is szerepld ultrahangvizsgalatot, illetve anyai vérbdl torténd PAPP-A
meghatdrozast. Kés6hb, a varanddssag 16. hete koriil az anyai vérbdl
meghatdrozzuk az AFP, hCG, szabad 0sztriol és inhibin-A markereket.
Fontos, hogy a kismama tiirelmes legyen, mivel pontosan az biztositja
ennek a modszernek a kiemelkedd hatékonysagat, hogy a ket idd-
ponthol szdrmazé adatokat egyittesen értékeljlik, és a kockazatbecs-
lést csak a masodik vérvétel utan végezziik el.

A sziirések eredménye egy kockazatbecslés. Specidlis szamitd-
gépes kiértékeld program (Alpha) segitségével az anyai életkor és a
mért biokémiai paraméterek, illetve a kismama egyéb adatai alap-
jan (testsuly, dohdnyzas, sth.) meghatdrozzuk a Down-kor és egyéb
kromoszoma-rendellenességek, valamint a vel6cs6-zarddasi rendel-
lenesség kockazatat.

Kinek ajanlott részt venni a vizsgalaton?

Eletkortdl figgetlendl minden varandés kismaménak ajanlott Down-
kor szlir6vizsgalatra jelentkezni. A vizsgdlat el6tt a szlir6centrum
munkatdrsa részletes tajékoztatast ad a sziiréssel kapcsolatos leg-
fontosabb tudnivaldkrdl és felajanlja a szdba jove sz(irési és vizsga-
lati lehetGségeket.

A sziirési médszerek hatékonysaga

Mindegyik sz(irGteszt eredménye statisztikai modszereken alapszik
és nem tekinthet6 diagnozisnak. Az ajanlott szirémddszerek telje-
sit6képességét az aldbbi tablazat mutatja:

X Maximalis | Detekcios rata | Fals pozitiv | Pozitiv eredmény
Down-kar o . P
- elfogadott (DR, taldlati arany (FPR, esetén esély a

kockdzat pontossag élpozitivitds) | Down-korra (OAPR)
Kombinalt teszt 1:250 83 % 47 1:25
Négyes teszt 1:250 84 % 57 1:30
Integralt teszt 1:150 87 % 19 1:10

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

Maximalis elfogadott kockazat: A sz(irési eredményt ennél na-
gyobb kockazatnal tekintjilk pozitivnak.

Detekcios rata: Az adott mddszer a Down-koros magzatokat ilyen
aranyban ismeri fel.

Fals pozitiv arany: Az egészséges magzatot hordozo kismamak
ekkora eséllyel kapnak pozitiv sz(irési eredményt.

Pozitiv eredmény esetén esély a Down-kdrra: Pozitiv sz(irési
eredmény esetén ekkora az esélye annak, hogy valoban Down-ko-
ros a magzat.



