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Gondolatok
a Down-szindroma szirésérol
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A szerz§ roviden Osszefoglalja a Down-szindroma fontosabb klinikai tiineteit és a megel6zés lehetéségeit. Ismerteti a sztirésre hasz-
nalt médszereket (biokémiai markerek, magzati ultrahangjelek) és a legfontosabb sziirSteszteket (kombindlt teszt, integralt teszt).
Ezt kovetSen a Down-sziirés hazai helyzetét elemzi, és hangsilyozza, hogy a 35 év feletti anyai életkor, tovibba az alacsonyabb
szérum-alfa-fetoprotein-szint 6Gnmagaban nem lehet az amniocentesis indikdciéja. ElsGrendi feladat a betegség felismerési aranya-
nak novelése és az amniocentesisek szaimdnak csokkentése. A jelenleg ismert leghatékonyabb szlirémoédszer az elsé trimeszteri
kombinalt teszt. Ennek orszagos bevezetéséhez az ultrahang-diagnosztika személyi és targyi feltételeinek javitdsin és a megfelel$
finanszirozas megoldasan at vezethet az at.

Kulcsszavak: Down-szindréma, 21-triszémia, praenatalis diagnosztika, Down-sziirés, amniocentesis, biokémiai szérumsz(irés,
nuchalis translucentia, kombindlt teszt, integralt sziirés, idésebb anyai életkor, anyai szérum-AFP

Meditation about the screening of Down syndrome

The more important clinical manifestations and the opportunities of screening of Down syndrome are shortly summerized in this
paper. The methods used for screening (biochemical markers, fetal ultrasound signs) and the most important screening tests (com-
bined screening, integrated screening) are shown. Afterwards the author analyses the situation of screening in Hungary, and he
underlines that the maternal age over 35 years, as well as the lower level of alfa-fetoprotein in the serum cannot be the only indica-
tion of amniocentesis. The first aim should be to increase the detection rate of disease diagnostics and to decrease the number of
amniocenteses. Nowadays the most effective screening method is the combined test in the first trimester. The nationwide introduc-
tion of this method requires the improvement of personal and material environment of ultrasound diagnostics and the correspond-
ing financial background.
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Roviditések

AC = amniocentesis; AFP = alfa-fetoprotein; hCG = human chorion-
gonadotrop hormon; INHA = inhibin-A; IQ = intelligent quotient;
MOM = (multiple of the median) a kozépérték tobbszorose; NT =
nuchalis translucentia; PAPP-A = pregnancy-associated plasma pro-
tein-A; UE = konjugdlatlan (unconjugated) oestriol

A Down-szindréma a leggyakoribb kromoszéma-rend-
ellenesség. Sziiletési prevalencigja 1,700, igy Ma-
gyarorszigon sziirés nélkil évente mintegy 140 Down-
szindromds magzat szlletésére lehetne szamitani.
A Down-szindrémas esetek 95%-anak hatterében egy-
szerd 21-triszomia all, amely meioticus non-disjunctio
eredménye. A fennmarado rész oka transzlokacios triszo-

mia, illetve kisebb részben mozaikossag lehet. A szindré-
mihoz jellegzetes arcberendezés tirsul: brachycephalia,
mongolredd, kis orr, benyomott orrgyok, egymastol ta-
vol 1l6 szemek, nagyobb, a szajbdl kissé kilégd nyelv.
Jellemz§ az alacsony sziiletési stly, az alacsony novés, a
rovid végtagok, a négyujjas barizda a kézen és a rovid
ujjak. A fentiekhez szervi elvaltozdsok is tarsulhatnak, az
esctek 30-50%-4ban fordul el sziviejl6dési rendellenes-
ség, ennél joval ritkdbb a bélcsatorna velesziiletett elzi-
rodasa (5-7%). Mozgasfejlédésiik elmarad az egészsége-
sekétdl, szellemileg visszamaradottak, 1Q-juk 30-80
kozott valtakozhat, de ritkian haladja meg a 60-at. Ko-
rabban 50%-uk egy éven beliil meghalt, elsGsorban azok,
akik stlyosabb szervi rendellenességgel sziilettek [1].
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Rehabilitaciéjuk terén az utdbbi években jelentds
eredményeket értek el. Amennyiben szeretetteljes csa-
ladi kornyezetben nevelkednek, specilis 6vodaba, is-
kolaba jarnak, {rni, olvasni, szamitogépet haszndlni is
megtanulhatnak, kifejezetten j6 a ritmus- és zenei érzé-
kiik, sportolhatnak is (iszas, jéga). Ha nincs stlyosabb
szervi rendellenességiik, az 50-60 éves kort is megér-
hetik. Onmagukat elldtjik, sét hasznos tevékenységek
végzésére is képesek. Beszamoltak olyan betegekrdl, akik
téiskoldt, egyetemet is elvégeztek. A szindréma prog-
nézisa nagyon valtozé, ezért nem szabad ,,egy kalap ald
venni” az Osszes beteget, minden paciens szimara meg
kell taldlni a legmegftelel6bb, rehabiliticiéval kiegészitett
gondozist. Tobbségiikben nyitott, baratsigos, ragasz-
kodé, kornyezetiikhoz pozitivan viszonyul6 emberek,
akik nagyon sok szeretetet igényelnek, egyben adnak is.
Allapotukat nem élik meg szenvedésként.

Tekintettel arra, hogy a rendellenesség primer preven-
cidjara nincs mod, a megel6zésre csak a szekunder pre-
vencié (a terhesség megszakitisa) nyajt lehetSséget.
A fentiekben leirtak miatt azonban sokakban felmeriil-
het a kérdés, hogy vajon valéban indokolt-e Down-
szindréma esetén a terhesség megszakitisa, és egyre
gyakrabban talilkozunk azzal a nagyon tiszteletreméltd
sziil6i dontéssel, hogy igazolt triszomia esetén a terhes-
ség kihorddsa mellett dontenek. Pontos hazai adataink
ezzel kapcsolatban nincsenek, az Egyesiilt Kirdlysigban
azonban 21-triszémids magzat esetén a szil6k 8-10%-a
villalja a terhesség kihorddsit, és a laikus kozvélemény-
nek csupdn 65%-a ért egyet a betegség altalanos sztiré-
sével, amely egyébként tobb etikai problémat vet fel [2].
A European Surveillance of Congenital Anomalies 18
eurdpai orszagbol szirmazd legjabb adatai szerint a
praenatalisan igazolt Down-szindrémdk 88%-a végz&dik
terhességmegszakitissal [3].

Ettdl fiiggetlentl ma viliagszerte elfogadott gyakorlat,
hogy magzati triszOmia esetén a szlil6k kérésére a terhes-
séget megszakitjak. Erre a tarsadalmi igény hazankban is
meglehetdsen nagy. Aki elmulasztja a terheseket tajékoz-
tatni a sz(rés lehet&ségérdl, az szinte biztosan jogi ko-
vetkezményekre szamithat. Az ettdl val6 félelem azon-
ban igen sok problémdnak, felesleges vizsgilatnak, illetve
invaziv beavatkozasnak a forrasa.

A Down-szindroéma praenatalis
diagnosztikaja

Invaziv, diagnosztikus modszerek

A 21-triszoOmia és mas aneuploididk praenatalis diag-
nosztikija magzati eredetd sejtek kromoszémavizsgi-
lata Gtjan lehetséges. A vizsgdlatra alkalmas sejtek am-
niocentesis vagy chorionboholy-mintavétel, kivételesen
cordocentesis Gtjan nyerhetSk. Ezek invaziv beavatkoza-
sok, amelyeket kovetSen a terhesség megszakaddsinak a
kockazata 1-2% is lehet. Mdr csak ezért is elképzelhetet-
len —a koltségektdl és a kapacitas hidnyatdl fiiggetlentil —
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minden terhesnél elvégezni a vizsgilatot. Erre a vilaigon
sehol nem vallalkoznak. Az egyetlen jarhat6 ut a teljes
terhespopulaciobdl kiemelni a magzati kromoszéma-
rendellenesség fokozott kockdzatival bird gravidikat
(sztirés) és naluk elvégezni a magzati kariotipizalast.

Newm invaziy szitvémodszerek

Torténelmileg az elsé szelekcids kritérium az anyai élet-
kor volt. Jol ismert, hogy a Down-szindroma gyakori-
saga ¢s az anyai életkor kozott szoros Osszefiiggés van.
Egy 20 éves terhesnél 1,/1700, egy 35 éves terhesnél
1/380, egy 40 évesnél pedig 1/100 a valészinlsége,
hogy 21-triszomids magzatot sziiljon. Amikor jé két év-
tizeddel ezel6tt Magyarorszagon is elkezd&dtek széle-
sebb korben a praenatalis vizsgilatok, az akkori nemzet-
kozi gyakorlatnak megtelelGen 40 éves kortdl tartottuk
indokoltnak az invaziv beavatkozds elvégzését. Ez az az
életkor, amikor a rendellenesség kialakuldsinak kocka-
zata (1/100) és a beavatkozas kockizata (1%) ardnyban
van egymassal. Az évek multaval elébb 38 évre, majd
35 évre széllitottuk le ezt a korhatart. Ezen életkorban
a triszomia valészintsége 0,3%, a vetélésé pedig 1%, azaz
3 egészséges magzat clvesztése arin fedeziink fel egy
beteget.

Az anyai életkor alapjan torténd aneuploidiasziirés
detekeids ritdja mindossze 30%, a 35 éven feliilick ugyan-
is a Down-szindromasoknak csupan 30%-dt szilik. Jog-
gal merdl fel a kérdés az életkoron alapulé kivalasztdssal
kapcsolatban, hogy mi lesz a 35 évnél fiatalabb terhesek-
kel, akiknek terhességeibdl szirmazik a Down-szindré-
misok 70%-a?

A biokémini mavkerekkel torténd ameuploidinsziivés
tobb mint két évtizedes multra tekint vissza. El6szor az
alfa-fetoproteinrdl (AFP) mutattak ki, hogy Down-kéros
magzat esetén az eloszlasi gorbéje valamivel alacsonyabb
a normilterhességeknél. Ezt kovetSen tovabbi négy
magzati eredetl fehérjérdl, illetve hormonrdl deriilt ki,
hogy koncentracidjuk az anyai vérben egészséges, il-
letve Down-szindrémds magzat esetén kiillonboz4s: hu-
min chorion-gonadotropin (béta-hCG), konjugilatlan
oestriol (uE3), inhibin-A (INHA), pregnancy-associated
plasma protein-A (PAPP-A). Ezen markerek kombind-
cidjara tobb mdsodik trimeszterbeli (15-18. hét) sz(ird-
teszt épiil (,,hdrmas teszt”, ,,négyes teszt”), amelyek fel-
ismerési aranya eléri vagy meghaladja a 70%-ot [4].

Az aneuploididra utalo uitrabangeltérések felismerése
ugyancsak két évtizedes multra tekint vissza. Szabi és
Gellén [5], majd Nicolaides és mtsai [6] {rtak le Down-
szindrémds magzatokban az els6 trimeszterben a meg-
vastagodott (3,0 mm feletti) tarkéredSt vagy nuchalis
translucentiat (NT). Azéta beigazolddott, hogy a meg-
vastagodott tarkéred6 a Down-szindréoma legérzéke-
nyebb elére jelz6 markere. A 11-13. héten a magzati
fejtet6—far tavolsighoz viszonyitott tarkéredd-vastag-
sag tizedmilliméter pontossiglii mérése révén a felisme-
rési arany a 60-70%-ot is elérheti. Ha emellett elvégez-
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ziik az orrcsont mérését, tovabbd a tricuspidalis billentyt,
valamint a ductus venosus dramlasvizsgalatit, a detek-
cidés rita 90% folé emelhetS [7]. A fentieck mellett a
Down-kérnak szamos, a II. trimeszterben kimutathat6
major ¢és minor ultrahangjele van, amelyeknek szintén
szerepiik lehet a 21-triszémia szlrésében [8].

Az ultrabang- és o biokémini sziirés kombindcidja révén
a felismerési arany tovabb novelhets [9, 10].

Kombindlt teszt: A terhesség 11-13. hetében a mag-
zat tilémagassaganak és a nyaki redd vastagsaganak, vala-
mint a szabad béta-hCG és a PAPP-A szérumszintjének
meghatarozasin alapulé sziirés hatékonysiga 85% ko-
ril van, 5%-os tévesen pozitiv ariny mellett. A Danid-
ban miikodds, a teljes terhespopuliciéra kiterjedd, kom-
binalt teszten alapulé szlrSprogram detekcids rataja
2006-ban elérte a 93%-ot [11]. A program eredménye-
ként mind a megsziiletett Down-kéros magzatok, mind
az amniocentesisek szdma a felére csokkent.

Integralt sziivés: Lényegében az elsG trimeszteri kom-
binalt teszt és a masodik trimeszteri négyes teszt kombi-
ndcidja. Teljesit6képessége a 90%-ot is elérheti. Az integ-
rilt szlrés valtozatai az Ggynevezett ,szérum inteqrilt
teszt” (amennyiben nem 4ll rendelkezésre elsé trimesz-
teri NT-mérés), a szekvencidlis teszt és a kontingens teszt
[10].

A fentiekben ismertetett szlirGtesztek mindegyike fi-
gyelembe veszi az anyai életkor mellett a teststlyt és az
el6zményben szerepl$ triszomiat is a kockdzatszamo-
lasnal.

Ismételten hangsulyozni kell azonban, hogy a szlré-
tesztek eredménye nem diagnézis, csak a gyanut veti fel,
a végleges diagnodzis a magzat kariotipizalasa Gtjan ér-
hetd el.

A magyarorszagi helyzet néhany jellemzGje

A Down-szlirés hazai helyzetét roviden a kaotikus jelzs-
vel lehetne jellemezni.

A genetikai tandcsadason jelentkezGk tobbsége nap-
jainkban is a 35. évét betoltott terhes. Ezeknek a ter-
heseknek a j6 része gy véli, hogy a vizsgilat szimukra
automatikusan ,jar”, azt kovetelik, sét gyakran kierésza-
koljak. A sziilész-n6gyogyaszok tobbsége is ugy tudja,
hogy 35 ¢év felett az amniocentesis elvégzését torvény
irja el6. Ez nem allja meg a helyét, egyetlen torvény sem
foglalkozik a kotelez6en elvégzendd amniocentesissel.
A Down-kor praenatalis sztirése és diagnosztikaja cimd
szakmai protokoll az invaziv eljardsok lehetdségének is-
mertetését ivja elo, mégpedig a 35. életéviiket a sziiléskor
betoltd anyik szamdra. A lehetGséget e terhes nék agy
értelmezik, hogy a vizsgilat elvégzése kotelezd, annal is
inkdbb, mert erre biztatja ket a négyogyaszuk, a védo-
ndjik, ilyen ismereteket szereznek az internetrdl és az
ismer6sok korébdl is. ElSfordul, hogy a genetikai ta-
nicsaddson megjelend terhes semmiféle tandcsra nem
kivincsi, csupan idSpontot kér az amniocentesis elvég-
zésére. Ennek egyik rosszabb valtozata, hogy meg sem
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jelenik személyesen, hanem telefonon prébal idépontot
kérni az invaziv beavatkozas elvégzésére. Olyan szrést
végezni, amelynek a felismerési ardnya 30%-os, nem len-
ne szabad, ezért felilvizsgdlatra szorul a 35 éves anyai
életkor, amely felett magzati kromoszémavizsgalatot
kell felajanlani. Tévhit, hogy minden 35 éven feliili ter-
hesnél el kell végezni az amniocentesist. Szamos, fejlett
egészségiiggyel rendelkezd orszagban (Egyesiilt Alla-
mok, Anglia, Svijc, Ddnia) énmagaban az életkor nem
képezi a magzati diagnosztika javallatit, meg sem emli-
tik az indikdciék kozott. Franciaorszigban, Norvégidban
és Finnorszagban pedig csak 38 éves kor felett jon sz6ba
az amniocentesis felajinldsa [3, 12].

Szazezer terhességre mintegy 140 Down-koros ter-
hesség esik, jelenleg kozel 8 szizalék a 35 év felett ter-
hességet vallalok szima. Ha Magyarorszigon minden 35
éven feliili terhesnél elvégeznénk a magzati kromoszo-
mavizsgilatot (8000 amniocentesis), a 140 koéros ter-
hességb6l csak 42-ben talilnink meg a Down-koéros
magzatokat, 98 esetben nem. Az elvégzett amniocente-
sisek szovédményeként minimalisan 80 vetélés kovetkez-
ne be. Az életkor szerinti kivalasztas esetén tehat 8000
kromoszémavizsgilat és 80 vetélés aran felfedezzik a
betegek 30%-at és nem taldljuk meg a 70%-at, mikozben
kozel 8000 amniocentesist végziink feleslegesen.

Ezzel kapcsolatban felmeriil egy komoly etikai prob-
léma is, amely érezhetSen keveseknek okoz fejtorést.
Amennyiben példaul a 35 éves terhesek mindegyikénél
elvégeznénk a vizsgilatot, 380 amniocentesis aran fe-
deznénk fel egy beteg magzatot. A beavatkozds sz6véd-
ményeképpen pedig vetélés dldozata lenne legalabb 4
egészséges magzat, de még 40 éves korban is 1:1 az
arany. Vajon megengedhetd-e olyan szlirgvizsgalat, ahol
egészséges magzat(ok) veszélyeztetése révén deritiink fel
egy beteget? Nem véletleniil jelennek meg mind gyak-
rabban a szakirodalomban olyan vélemények, amelyek az
invaziv praenatalis vizsgalatok végzését etikai szempont-
bél aggalyosnak tartjak és siirgetik a jelenlegi gyakorlat
feltlvizsgalatat [13, 14].

A genetikai tanacsadason jelentkez6k masik nagy cso-
portjat azok a terhesek képezik, akiket ,,alacsony AFP”
miatt utal be kezelGorvosuk. Magyarorszagon tobb mint
negyed szdzada kertilt bevezetésre a 16. terhességi héten
az anyai szérum-AFP-szlirés, elsédlegesen az idegcs6-
zar6dasi zavarok praenatalis diagnosztikdjara. Az emel-
kedett, 2,0 MOM feletti AFP-szint ugyanis tobbek
kozott spina bifidara, az ennél is magasabb pedig anen-
cephalidra is utalhat tobb egyéb rendellenesség mellett.
Miota kidertilt, hogy Down-szindromas terhességekben
alacsonyabb AFP-szintek figyelhetGk meg (a Gauss-gor-
be cstcsa 0,76 MOM), ebbdl sok helyen Down-korra
kovetkeztetnek és ennek alapjan kérik az amniocentesis
elvégzését. Ez a gyakorlat teljes mértékben helytelen,
nagyon sok felesleges magzatvizvizsgilatot eredmé-
nyez. Az ,alacsony” AFP 6nmagiban nem ok a mag-
zatviz-mintavételre. Egyébként a mdr idézett szakmai
protokollban az all, hogy ,alacsony szérum-AFP esetén
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haladéktalanul kockdzatelemzésre és célzott ultrahanyg-
vizsgilatra felkésziilt intézetbe kiildendd a tevbes”. A ter-
hesek felében az AFP alacsonyabb az 1,0 MOM-nil,
ennek alapjan terhesek tizezreit kellene genetikai cent-
rumokba kiildeni célzott ultrahangvizsgalatra. (Senki
nem foglalkozik azzal, hogy ezzel milyen pszichés ter-
helést okozunk a terheseknek, egyben lehetetlen feladat
elé dllitjuk az amagy is talterhelt genetikai centrumo-
kat.) Az ,alacsony” AFP alapjan torténé kockazatbecs-
1és detekcids ritdja mindossze 40% koril van (az érin-
tettek és az egészségesek Gauss-gorbéje jorészt fedi
egymast). Ilyen felismerési arany mellett nem szabad
kockazatbecslésre villalkozni, mert az mind szakmailag,
mind etikailag megalapozatlan [1, 12]. Bar az alacso-
nyabb AFP mint kimondottan az amniocentesis indika-
cidja nem szerepel a kilonbozé szakmai ajanliasokban
és modszertani levelekben, az ezzel kapcsolatos tévhit
keményen tartja magat mind szakmai, mind laikus ko-
rokben. J6 lenne ezt hatdrozottan eloszlatni, mert az
AFP 6nmagaban nem alkalmas a Down-szindroma el6-
rejelzésére. Erdemes lenne elgondolkozni azon is, hogy
az ultrahang-diagnosztika mai fejlettségi szintjén indo-
kolt-e az AFP-sztirést tovabbra is fenntartani, vagy annak
koltségeit lehetne valami hasznosabbra is forditani.

El6fordul, hogy sem az életkor, sem az elvégzett szi-
réteszt eredménye nem indokolja a magzati vizsgdla-
tot, a terhes mégis hatirozottan kéri annak elvégzését,
mivel ,,nem tud megnyugodni”, ,,agy dontottek a parja-
val”, a végsd érv pedig az, hogy ,fizeti a tb-t”. Az ,,anyai
aggodalom” nem képezheti az amniocentesis indika-
cidjat. Ez ugyanis az a kiskapu, amelyen it minden
modszertani ajanldst meg lehet kertilni, nem kell hozza
mds, csupan aggddni. Amennyiben a gravida kell6kép-
pen ,hatirozott”,; a tandcsadd orvos el6bb-utobb telje-
siti az indokolatlan kérést (,,jobb a békesség” alapon),
a terhes tehdt lényegében maga indikilja az invaziv
vizsgalatot. Amennyiben valaki a negativ szlr&tesztek
ellenére is ,ragaszkodik” az AC elvégzéséhez, tehesse
ezt a sajat koltségére és felelGsségére.

Végezetiil egyre tobben jelennek meg a tanidcsada-
son kiilonb6z6 maganszolgiltatdk dltal végzett pozitiv
szlrbteszt eredményével az amniocentesis elvégzését
kérve. A maginszolgaltatok — tisztelet a kivételnek — csak
a biokémiai vizsgalatokat végzik, a kockazatbecsléshez
az dllami intézményekben, illetve maginrendeléseken
torténd, sokszor tisztizatlan korilmények kozott vég-
zett ultrahangvizsgalatok eredményét haszndljak (NT,
CRL). Ezutin a gravida pozitiv sziirGteszt esetén elin-
dul intézetet keresni, ahol felvillaljik az amniocentesis
elvégzését, a kariotipizaldst és koros kariotipus esetén a
sokszor mar betoltott 20 hetes terhesség megszakitisat.
Ez nem mindig megy problémamentesen. A févarosban
tobb genetikai laboratérium megszlint, az amniocente-
sist, a kromoszémavizsgalatot, valamint a sziikségessé
valé terhességmegszakitast elvallalé intézetek kiilon
teljesitményvolument erre a célra nem kapnak, az amnio-
centesis egynapos sebészet korében nem végezhetd, igy
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a beavatkozasokat n6gyogyaszati miitéteik terhére kény-
telenek végezni.

Mi lenne a teendd?

Magyarorszagon jelenleg a Down-koérosok praenatalis
felderitési aranya 60% koril van. Ezt kellene fokozni tgy,
hogy csokkentsiik az amniocentesisek szamdt, ezzel az
egészséges magzatok veszélyeztetését. Ennek megvalé-
sitdsa azonban nem egyszert, tobb akadalyba iitkozik.

Ma, amikor mér rendelkezésre allnak a hatékony ult-
rahangos és biokémiai szlrGtesztek, a 35 éves korhatart
és az alacsony AFP-t el kell torolni a szakmai ajanlasok-
b6l és modszertani levelekbdl. Az életkoron alapulo koc-
kazatszamoldst fel kell hogy valtsa az egyénve szabott, indi-
vidudilis kockdzatszamitds. Amig ez nem torténik meg,
tovabbra is ezerszamra végezziik a felesleges amniocen-
tesiseket, veszélyeztetve az egészséges magzatokat is.

A Down-szindroma sztirésére jelenleg az elsé trimesz-
terbeli kombindlt teszt litszik a legalkalmasabbnak
(nyakired6-vastagsag + PAPP-A, béta-hCG-meghatiro-
z4s), a detekcids rata elérheti a 90%-ot. Ezt életkortdl
fiiggetlentil fel kellene ajinlani minden terhesnek tobb,
fejlett egészségiiggyel rendelkez8 orszighoz hasonléan
[12]. Ehhez azonban meg kellene oldani mind a bio-
kémiai tesztek, mind az ultrahangvizsgilatok megfelel$
finanszirozasat, beleértve az ultrahang-laboratériumok
fejlesztését is.

A Magyar Sziilészeti és N6gyogyaszati Ultrahang Tar-
sasig 2004-ben megtette az elsd 1épést, amikor kotele-
z6vé tette tagjai szamdra a 12. heti tarkéredémérést.
Annak, hogy ez valéban korrektiil, tizedmilliméter pon-
tossaggal torténjék, legalabb hirom feltétele van: jo
mindségl, nagy felbontoképességli ultrahangkésziilék,
nagy tapasztalattal rendelkez6, motivalt vizsgdlo és ele-
gendd id6. Ezen feltételek egyiitt inkibb csak a magin-
intézetekben adottak. Jollehet a nagy teljesitményd ult-
rahangkésziilékek és a specialis képesitéssel rendelkezd
(Fetal Medicine Foundation akkrediticidja) orvosok sza-
ma lassan novekszik, korintsem mondhatjuk el, hogy
az els6 trimeszterbeli ultrahangszrés optimalis koril-
mények kozott torténik. Megoldatlan az ultrahangvizs-
galatok finanszirozisa, egy transvaginalis terhességi ult-
rahang elvégzéséért alig tobb mint 1000 forintot fizet az
Orszagos Egészségbiztositasi Pénztar. Az elsé trimesz-
terbeli szlrés gondos elvégzése legalabb 20-40 percet
venne igénybe, ez az allami egészségiigy altal miikodte-
tett hihetetleniil talterhelt és zsafolt laboratériumokban
elképzelhetetlen. A sztiréshez sziikséges ultrahangvizs-
galatokat célszerd lenne valamilyen fokban centralizalni,
megfelelSen finanszirozni és a rutin sziilészeti és né-
gyogyaszati ultrahangvizsgalatoktol elkiilonitve végezni.
Ez esetben a minGségbiztositis is konnyebben megvalé-
sithato lenne.

A szliréshez hasonléan megolddsra vir a korhazi el-
latas (amniocentesis, kromoszémavizsgalatok, terhes-
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ségmegszakitas) finanszirozasa is (az invaziv és mitét
beavatkozasok ne terheljék a teljesitményvolument).

A szlr6tesztek finanszirozisival kapcsolatban talin
nem haszontalan néhdny kilfoldi példa ismertetése. Di-
nidban jol szervezett, kozpontilag finanszirozott nem-
zeti szlréprogram miikodik. Lengyelorszigban a gene-
tikai tandcsadas, az ultrahangvizsgalatok és a biokémiai
szlrbtesztek a fokozott kockizata terhesek (életkor, ter-
hel§ anamnézis) szdmdra ingyenesen hozzaférhetdk.
Ausztriaban a szirés koltségeit a terhes fizeti, Svijcban
hasonlé a helyzet, a sziirGteszt pozitivitisa esetén azon-
ban a biztositd a koltségeket visszatériti. Az EU-tag-
dllamok tobbségében tehit a viarandods a szlrés koltsé-
geit részben vagy egészben maga viseli, az indokolt
amniocentesis ¢és kromoszémavizsgilat koltségeit vi-
szont a biztositok vallaljak. Hazai vonatkozasban az
idedlis egy, a terhesgondozas részét képezd szlir6prog-
ram bevezetése lenne. Fél§ azonban, hogy a jelenlegi
helyzetben erre még sokdig kell varni. Athidalé megol-
dast jelentene a lengyel gyakorlat dtvétele, miszerint a
fokozott kockazatt terhesek (35 éves életkor felett, ter-
hel6 anamnézis) szamdra a szirést finanszirozzik. Biz-
taté kezdeményezések mar hazinkban is vannak. Tu-
dunk olyan onkormanyzatokrél, amelyek atvallaljak a
tertiletitkon él6 varandésok szlrésének koltségeit. Min-
denesetre egy kozpontilag kidolgozott hazai sz(ir6-
program koltségeihez, az ultrahang- és a citogenetikai
laboratériumok fejlesztéséhez részben fedezetet nyajt-
hatna a feleslegessé vilo AFP-szlrések koltsége, a tobb
ezer feleslegesen elvégzett amniocentesis és magzati
kariotipizalas koltsége, nem beszélve az amniocente-
sisek szovodményeként elvesztett magzati életek pénz-
ben ki nem fejezhets értékérdl.
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Szerkeszt8ségi kommentar

Gardo6 Sandor dr.
Gondolatok a Down-szindroma sziirésérol
cimii dolgozatihoz

Gardé6 Sandor professzor kitiing tanulménya igen fontos
kérdésekre, miel6bbi megujitist sziikségessé tevd gya-
korlatra hivja fel a figyelmet, és ezekre tesz konkrét ajan-
ldsokat. A szerkesztGség kérésére dsszeallitott vélemény
csak hangstlyozhatja a dolgozat megallapitisait és meg-
erdsitheti a javaslatok sziikségességét.

A téma egyik sarkalatos pontja a Down-szindroma
praenatalis diagnosztikaja, amely csak invaziv eljarasok-
kal, chorionbiopsziaval vagy amniocentesissel kapott sej-
tekbdl dllapithaté meg. Ezek a modszerek nem teljesen
veszélytelenek a virandésra sem, de a komolyabb veszély
a beavatkozasokkal kapcsolatos vetélés, ami 1-2%-os gya-
korisagi minden prospektiv tanulmdny szerint. Nem
konny( elfogadni azt a gyakorlatot, amelyben egészséges
magzatok esnek a szir6program dldozatiul. Alapvetd
fontossigt kérdés tehat, hogy kiknél, milyen javallatok
alapjan kell az invaziv médszereket alkalmazni.

A leggyakoribb ma is hasznailatos szelekciés kritérium
az anyai életkor. Ha csak a 35 éven feliilicknél torténik
invaziv diagnosztika, a Down-kéros magzatoknak csak a
30%-at ismerhetjik fel, a tobbi 70% a fiatalabb korosz-
talybol adodik. Ebben a nagy csoportban a fokozott
kockazatt esetek kisztirése a nuchalis translucentia mé-
résével és az alabbi biokémiai markerekkel torténik:

— alfa-fetoprotein (AFD),

— human chorion-gonadotropin (béta-hCG),

— konjugdlatlan 6sztrogén (uE3),
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— inhibin-A,

— pregnancy-associated plasma protein-A (PAPP-A).

Ezeknek az anyai vérbdl kimutathaté kémiai anyagok-
nak az atlagostdl eltérd értéke sziikségessé teszi (teheti)
a chorionbiopsziat vagy az amniocentesist.

A kezdeti id6k szlrési gyakorlatiban az AFP-nek ju-
tott kitiintet§ szerep a mdasodik trimeszterben, minde-
nekeldtt a velGes6-zarddasi rendellenességek feltirasiban
(az atlagosnil magasabb értékek), de kisebb hangsullyal
a Down-koros magzatok kiemelésében is, miutin sok
esetben az atlagosndl alacsonyabb AFP-értékeket lehet
mérni.

Az AFP mérése napjainkra mindkét magzati rendel-
lenesség felismerésében elvesztette jelentGségét, ugyanis
nagyonalacsonyaspecificitisa. Emiatta Down-szindréma
szlréséhez a legtobb szakember alkalmatlannak tartja, a
vel8es6-zarddasi rendellenességek felismerésében pedig
a korszerd ultrahangkésziilékek kiszoritottik a gyakor-
latbol.

Egydltalin nem k6zombos, hogy a virandésok hiny
szazalékanak (jelenlegi gyakorlatunkban minden 34 év
felettinél) okozunk lelki traumdt a hosszt ideig tartd vi-
rakozassal, amig tisztizddik, hogy egészséges-e¢ a mag-
zat, és hany esetben okozunk fizikai-lelki drtalmat, ha a
vizsgilat eredménye magzati megbetegedést igazol. Mai
gyakorlatunkban a 18-20. héten dertil ki, hogy a magzat
triszomids. Ha a virandés (a par) a terhesség megszaki-
tdsa mellett dont, az orvosi beavatkozds annil nagyobb
traumdval és kockdzattal jar, minél id&sebb a magzat.

Nagy jelent8ség 1épés volt ezek utin az elsé trimesz-
teri sziirések megszervezése a mar emlitett markerekkel
az utébbi évtizedben, kilondsen azzal, hogy kiegészitet-
ték a tarkéredé mérésével, ami a korszerd ultrahangké-
sziilékekkel tizedmilliméter pontossiggal lehetévé valt.
Nem mell6zhetS annak hangstalyozasa, hogy a nyaki tar-
koreddt és annak jelentGségét a viligon elGszor Szabo
Janos és Gellén Janos szegedi professzorok kozolték
1990-ben.

A modern ultrahangtechnika lehetévé teszi tovibbi
értékelhetd jelek felismerését is. Ezek kozott a legfon-
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tosabbnak tinik az orrcsont hidnya, illetve hidnyos fejlé-

dése.

Az orrcsont fejlédési zavardt triszomids betegekben
Langdon Down mar 1866-ban leirta. Megfigyelte, hogy
az orr gyakran rovidebb az dtlagosnal. Radiol6giai vizs-
gilat ezen esetek 50%-4dban hidnyzé vagy csokevényesen
fejlett orrcsontot igazolt. Szimos tanulmany bizonyitja,
hogy az orrcsont ultrahangvizsgalattal méar az els§ tri-
meszterben, a 11-13. héten kimutathaté, illetve hianya
észrevehetd.

Cicero és mtsas tobb mint 15 000 terhes vizsgalataval
97 ,4%-ban mutattik ki az orrcsontot, és ezek 98,6%-
dban nem fordult ¢l6 jelent&sebb genetikai rendellenes-
ség. Ugyanakkor Down-szindromds kollektiva 69%-dban
a 11-14. hét kozott nem lehetett orrcsontot kimutatni.

Az eddigick mind meger6sitik Gardé professzor allas-
foglalasat ¢s javaslatait.

1. Redlis az a javaslat, hogy az AFP-sz{irést ki kellene
vonni a gyakorlatbo6l, miutin detekciés értéke nem
tobb mind 40%, ugyanakkor a sok dlpozitiv eredmény
lelki traumat okoz, hetekig izgalomban tartja az érin-
tett varandést és annak csaladjat, tovabbd igen sok
felesleges invaziv beavatkozast tesz ,,megalapozotti”,
ezzel nem kevés egészséges magzat elvesztését.

2. Az els6 trimeszteri szirés (kombinalt teszt) legyen a
mindennapi gyakorlat, ha kell, kiegészitve az integralt
szliréssel, annak véltozataival.

3. Megoldandé feladat a centrumok felszerelése kor-
szerd ultrahangkésziilékekkel.

4. Tovabbi teend§ az anyagi feltételek elGteremtése, bi-
zonyos szempontb6l a mai korilmények dtrende-
zése.

5. Az dllami és a maginrendel6k jogait és kotelességeit
is tiszta lapra kell atirni.

6. Legalabb ilyen siirg6s és fontos a lakossdg, elsGsorban
a varandésok felvildgositasa, megnyugtaté tdjékozta-
tasa.

Valamennyi tennival6 fontos és stirgés megoldast igényel

a dontéshozoktol.

Lampé Laszlo dr.

A rendezvények és a kongresszusi hiranyagok
leadasanak hatarideje

a lap megjelenése elétt 40 nap, a 6 hetes nyomdai atfutas miatt.
Kérjik megrendeldink szives megértését.

A hiranyagokat a kdvetkezd cimre kérjuk:
Orvosi Hetilap titkarsaga: Budai.Edit@akkrt.hu
Akadémiai Kiad6 Zrt.
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