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A MOZGALOMROL

Sevcsik M. Anna vagyok, a mozgalom elinditoja. Személyes érintettség miatt
fogtam neki a szervezésnek, sajat tapasztalatom mutatta meg, milyen nagy
sziikség van a sziirévizsgalatok minél szélesebb kor(i megismertetésére, illetve
arra, hogy minél tébb ember szamara elérhetdk legyenek.

Mozgalmunk azért j6tt létre, hogy felhivjuk a figyelmet a genetikai vizsgalatok
fontossagara, mert ezek driasi szerepet jatszanak abban, hogy a kismamak
teljes korli tajékoztatast kapjanak és minden lehetséges informacioval el-
lassak 6ket sziiletendd kisbabajukrol. Tapasztalataink azt mutatjak, hogy a
terhesgondozas soran sok esetben csak a kotelezd vizsgalatokrol esik szo,
a valaszthatorél nem, vagy alig. Mi ugy gondoljuk, hogy minden varandds
ndnek és leendd sziilének joga van az objektiv tajékoztatashoz, ahhoz, hogy
@ minden szamara fontos informaciot idében megkapjon. @

Fontosnak tartjuk, hogy allami szinten is megvaldsuljon a megfelelé kommu-
nikacid a genetikai vizsgalatokkal kapcsolatban, és kiemelt célunk, hogy ezek
allami tdmogatast élvezzenek, biztositva ezzel, hogy mindenkinek, aki csak
szeretné, legyen lehetdsége igénybe venni a vizsgalatokat.

Hiszem, hogy kozosen sokat tehetiink azért, hogy a kismamak érte-
siiljenek a sziirésekrdl és fontosnak tartom, hogy megvaldsuljon ezek

allami szintii timogatasa.

Bdvebben: http://babagenetika.hu/sevcsik-m-anna
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MAGYARORSZAGON ELERHETO
SZUROTESZTEK PALETTAJA

Ultrahang vizsgalaton alapuld sz(ir6tesztek

1. Els6 trimeszteri genetikai ultrahang

11. terhességi hét + 3 naptél 14. terhességi hét + 2 napig végezhetd. Ekkor a
magzat ilémagassaga 45-84 mm koz6tt van.

Tarkoredd vastagsag (NT) mérése és egyéb kromoszoma rendellenesség koc-
kézat becslésére ajanlott UH jelek vizsgalata.

Erzékenysége irodalmi adatok alapjan: 70%, al-pozitivités: 3-5%

2. Kombinalt teszt
@ A sziirévizsgalat célja, hogy az adott varanddsnal, a lehetd legpontosabban @
becsiiljék meg a Down-szindroma el6fordulasanak kockazatat. A kombinalt
teszt a terhesség 11-14. hetében végezends el, ultrahangvizsgélat és vérvizs-
galat kombinaciéjaval (a biokémiai rész torténhet 9.-11. hét kozétt is, mellyel
a szenzitivitas novelhetd).

Az els6 trimeszteri genetikai ultrahang vizsgalat soran a magzati méretek
meghatarozasa mellett (CRL, BPD) megmérik a tarkéredd vastagsagat.
A vérvizsgalat soran pedig az anyai szérumbdl két hormon (szabad B-hCG,
kombinaci6jabol torténik a kockazatbecslés az elsé trimeszterben. Kockazat-
szamitas torténhet Edwards- illetve Patau-korra is.

A sziir6teszt (Down-szindréma) érzékenysége irodalmi adatok alapjan: 85%
koriili; Al-pozitivitas 5%.
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3. FMF tanusitvany alapi Kombinalt teszt

A kombinalt szlréprogramok akkor mikodnek megfelelé hatékonysaggal,
ha mind az ultrahang-, mind a biokémiai vizsgalatokat a megfelelé mindség-
biztositasi kritériumok szigort betartasaval, azonos elvek szerint végzik. Egyes
szlir6centrumok a londoni Fetal Medicine Foundation (FMF) &ltal kidolgozott
és ellendrzott elsd trimeszteri kombinalt sziirési modszert alkalmazzak.
Az FMF altal kidolgozott minGségbiztositasi rendszer az egész vilagon el-
fogadott, amely biztositja a folyamatos minéségkontrollt a vizsgalatok soran.
A szlirGteszt metodikaja a fent leirtak szerint zajlik (ultrahang + vérvizsgalat).
Azonban a mindségkontrollnak és kiegészitd ultrahang markereknek készon-
hetéen a Down-szindréma sziirési hatékonysaga 90-95%-ra né, 2-3% al-
pozitiv rata mellett. Edwards- és Patau-szindréma sz(irési hatékonysaga =~ 95%.

Tovabbi informacié: http://babagenetika.hu/tudastar/fontos-hogy-
jo-szakember-vegezze-az-ultrahangvizsgalatot/

érumon alapuld DNS tesztek | Invaziv vizsgalatok
sztek (kromoszoma vizsgalat)
Kombinalt Kombinalt NIPT Chorionboholy- | Magzatviz-
teszt (FMF) | teszt i étel i étel
Vizsgalatideje | 11-13. hét 11-13. hét 10-20. hét 11-16. hét 15-20. hét
Eredmény elsé elsé 1-2 héten 1-3 héten 2-3 héten
trimeszterben | trimeszterben | beliil beliil beliil
Erzékenység 93% 85% >99% kézel 100% kozel 100%
(93-96%) (83-92%)
Al-pozitivréta | 2-3% 3-5% <1% <0.02% <0.02%
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Magzati eredetii DNS vizsgalaton alapul6
Nem-Invaziv Prenatalis sz(ir6Tesztek (NIPT)

Magyarorszagon jelenleg szamos olyan magzati sz(ir6teszt érheté el a kis-
mamak szamara, amelyek a méhlepénybél felszabadulo, majd az anya vérébe
keriil6 magzati 6rokitéanyag (DNS) modern technolégiai eszkézokkel torténd
elemzésén alapulnak, és semmiféle kockazatot nem jelentenek sem az anya,
sem pedig a magzat szamara.

Tovabbi informacié a Magyarorszagon elérhetd szlrdtesztekrdl:
http://babagenetika.hu/tablazat-a-szurovizsgalatokrol/

A NIPT tesztek alapja, hogy a terhesség alatt a magzatbol (pontosabban a
méhlepénybdl) szarmazé DNS az anya véraramaba is atjut. Az anyai vérben
@ talalhaté szabad magzati DNS-szakaszok a legujabb generaciés DNS-szek- @
venald technolégianak kdszonhetéen nagy pontossaggal elemezhetdk.
A héarom leggyakrabban el6fordulé kromoszéma-rendellenesség, a Down-
szindréma, Edwards-szindréma, és Patau-szindréma mellett, a tesztek egy
részével egyéb triszomiak és monogénes rendellenességek, nemi kromoszé-

marendellenességek, delécios/duplikacios szindromak is megallapithatok.

A hagyomanyos sz(ir6tesztekkel szemben a NIPT tesztek igen nagy megbizha-
tésaggal (> 99%) és minimalis al-pozitiv rataval (<1%) képesek felismerni a
leggyakoribb kromoszéma-rendellenességeket.

Legujabb technolégia a DNS tesztek kozott a qPCR alapu modszer. Ezzel a
metodikaval jelen pillanatban csak a Down-szindrdma sziirheté és megbiz-
hatosaga valamivel alacsonyabb, mint a teljes szekvenalason alapulé NIPT
tesztek esetében.

Megjegyezendd: Tekintettel arra, hogy DNS alapu vizsgélatrél van sz, a
magyar genetikai torvény értelmében a vizsgalatot genetikai tanacsadas
keretében ajanlott alkalmazni.

— | ® | —
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Fogalmak

Genetikai sziirés:

Széles korli, programszer(i genetikai vizsgalat, amelyet egy populacio
vagy ennek egy csoportjan végeznek azzal a céllal, hogy egyes genetikai
rendellenességek fokozott kockazatat azonositsak tiinetmentes személyeknél.

Detekcids rata:
Az adott mddszer a Down-kéros magzatokat ilyen aranyban ismeri fel.

Al- pozitiv arany:
Az egészséges magzatot hordozok kdrében a pozitiv sziirési eredmény aranya.

® Az Emberi Er6forrasok Minisztériumanak ®
egyes ajanlasai a Down-kér prenatalis sz(irésérél

A Down-kor szlirésének hatékony mddszere az elsd trimeszteri kombinalt
szlirés, amely a magzati tarkoredd és két biokémiai marker (szabad béta hCG
és PAPP-A) mérésén alapul.”

JAszlirésbenrésztvevd, ultrahangvizsgalatotvégzé szakembereknek megfeleld
mindségi kontrollt és idénkénti auditot lehetévé tévd rendszerrel javasolt
végezni a vizsgalatokat. Mivel az FMF altal kidolgozott mindségbiztositasi
rendszer az egész vilagon elfogadott, a MSZNUT sziikségtelennek tartotta
sajat minGségbiztositasi rendszer kidolgozasat, és az FMF rendszerhez torténd
csatlakozast javasolja tagjai szamara.”
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®

LA 21-triszdmia kockazatbecsléséhez hasznalt NT mérést olyan vizsgald
helyekre indokolt korlatozni, ahol megfelelé gyakorlat, standardizalt mérés és
megfeleld ultrahang (UH) késziilék rendelkezésre all. A terhességi kor, anyai
testsuly, etnikai hovatartozas, inzulin-dependens diabetes és a fogamzas
maodja (asszisztalt reprodukcids technikak igénybevételével) a sziirévizsgalatot
végzokkel megosztandé informaciok, ugyanis ezeknek az adatoknak a
figyelembevétele javithatja a sz(irés hatékonysagat.”

Forras:

Az Emberi ErGforrasok Minisztériuma szakmai iranyelve a Down-kor prenatalis szlirésérgl és
diagnosztikajardl; (2016. EUK 22.szam);hatalyos:2016.12.22, érvényesség idétartama: 2020.10.01.
26/2014. (IV. 8.) EMMI rendelet a varandésgondozasrol

Spencer K, Nicolaides KH. A first trimester trisomy 13/trisomy 18 risk algorithm combining fetal nuchal
translucency thickness, maternal serum free FB-hCG and PAPP-A. Prenat Diagn.2002;22(10):877-879.
Nicolaides, K.H., Screening for fetal aneuploidies at 11 to 13 weeks. Prenat Diagn, 2011. 31(1): p. 7-15.
Spencer, K., Aneuploidy screening in the first trimester. Am J Med Genet C Semin Med Genet, 2007.
145C(1): p. 18-32.

Wald, N.J., et al., First and second trimester antenatal screening for Down'’s syndrome: the results of
the Serum, Urine and Ultrasound Screening Study (SURUSS). J Med Screen, 2003. 10(2): p. 56-104.

Osszevont Preeclampsia és Down-szindréma sz(irés

A 34. hét el6tt kialakulo, fehérjevizeléssel és 6démaval tarsuld vérnyomas-
emelkedés a legstlyosabb esetekben az anya és a magzat életét is egyarant
veszélyeztetheti. Fontos emiatt, hogy a korkép varhato kialakulasanak kocka-
zata minél hamarabb meghatérozasra keriiljon.

Egy Uj mddszer segitségével mar a 12. héten is kisz(irhet6ek a magas kockazatu
esetek. A korai preeclampsia sziirését minden kismamanak a Down szindromat
is sz(ird kombinalt teszttel egyidejiileg javasoljuk.

®
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Mi a preeclampsia (terhességi toxémia)?

A preeclamsia (terhességi magas vérnyomas vagy terhességi mérgezés) a
terhesség masodik felében kialakuld, jellegzetes tiinetekkel jaro, szélsGséges
esetben az anya és a magzat életét is veszélyeztetd korkép. A preeclampsia a
terhesség korai befejezését teheti sziikségessé.

A terhességi toxémia kialakulasanak pontos oka jelenleg ismeretlen, és az
egészséges, el6szor sziilé kismamak 2-6%-at érinti.

Kiket fenyeget a preeclampsia?
Az alabbiak novelhetik a preeclampsia kialakulasanak kockazatat:
- korabbi terhességnél magas vérnyomas vagy preeclampsia
- csaladban el6fordult mar preeclampsia (édesanya, lanytestvér)
- cukorbetegség
- vesebetegség
- kronikus magas vérnyomas
@ - antifoszfolipid szindroma (APS, Hughes-szindréma) @
- szisztémas lupus erythematosus (SLE)
- talsaly (BMI index nagyobb, mint 30)
- tobbes terhesség
- elsg terhesség

Mik a preeclampsia tiinetei?

A preeclampsia tekintetében megkilonboztetink korai (34. hét el6tt),
valamint kés6i (34. hét utan) megjelenésii format. A korai preeclampsia
tiinetei altalaban a 20. hét utan jelentkeznek.

Enyhe preeclampsia esetén korabban nem tapasztalt magas vérnyomas,
fehérjevizelés (proteinuria), 6déma a fébb tiinetek. A terhesség alatt dnma-
gaban fellépd vizenyé nem veszélyes, ha ahhoz magas vérnyomas nem tarsul.
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Magas vérnyomarol beszéliink, ha korabban normal vérnyomasu terhes nénél
két mérés soran is, melyek kozott legalabb 6 ora eltelt, 140/90 Hgmm-nél
nagyobb értéket mériink.

Sdlyosabb preeclampsia esetén mar egyéb tlinetek is megjelennek, erds
fejfajas, homalyos latas, fényérzékenység, faradtsag, hanyinger, hanyas,
csokkent mennyiségi vizelet, hasi fajdalom, rendszerint jobb oldalon a bordak
alatt, légszomj a tiidében megjelend folyadék miatt. A korkép legstlyosabb
formaja a HELLP-szindroma, ilyenkor a vorosvértestek szétesnek, a vérlemezke
szam alacsony, magasra szoknek a majenzimek értékei.

Diagnozist a magas vérnyomas, és a felsorolt tiinetek kozil egy vagy tébb
egyiittes jelenlétekor lehet felallitani.

Mi az 6sszevont Preeclampsia és Down-szindroma sziirés?
@ Az elsé trimeszteri vizsgalattal meghatérozhatd a korai terhességi toxémia @
kialakulasanak valoszin(isége, a Down-szindroma sz(irésével egyidejlileg.

A kockazatbecslés soran figyelembe vessziik az anya életkorat, teststlyat,
altalanos anamnézisét, korel6zményeit, vérnyomast mériink, egy specialis
ultrahangvizsgalatot, illetve laboratériumi méréseket végziink.

A genetikai ultrahangvizsgalat soran a Down-szindréma sz(iréshez sziikséges
magzati nyakiredd és orrcsont mérés mellett a méhet ellato artériak Doppler
vizsgalata is megtorténik.

A laboratériumi mérések soran, az dnmagaban végzett kombinalt tesztet
kiegészitve, nemcsak a PAPP-A és a free-B-hCG fehérjék, hanem a PIGF nev(i
fehérje anyai vérben mérhet6 koncentracioja is meghatarozasra kertil. A PIGF
fehérje alacsony szintje jelzi, hogy a méhlepényi erezet allapota nem megfeleld.

— | ® | —
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Ezzel a vizsgalattal a magas kockazatl esetek 96%-a kiszlirhetd, 10% téves
pozitiv eredmény mellett.

lkerterhesség esetén az elsé trimeszteri preeclampsia sziirés nem
alkalmazhato.

Mi a teend6 magas preeclampsia-kockazat esetén?
Magas preeclampsia kockazat esetén szorosabb terhesgondozasra, gyakoribb

hatdrozasara lesz sziikség.

Hogyan el6zhetem meg a preeclampsia kialakulasat?
Jelenleg nincs biztos mddszer a preeclampsia elkeriilésére. A magas vérnyo-
mast okoz6 tényez6k koziil néhany szabalyozhatd, némelyek nem.

@ Magas kockazat esetén, a WHO allasfoglalasa alapjan, a preeclampsia korai @
kialakulasanak esélyét csokkenteni lehet a varandéssag 16. hete el6tt kezdett
alacsony dozisu aszpirin (napi 75 mg acetil-szalicilsav) szedésével. Emellett, de
minden terhesség esetén is igen nagy jelentésége van a rendszeres vérnyomas
ellendrzésnek és az idében elkezdett vérnyomascsokkentd kezelésnek.
Fokozott kockazat esetén mindenképp sészegény, fehérjében és vitaminokban
gazdag étrendet kell kdvetnie a varanddssaga soran.
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