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Az Egyesiiletrol

Sevcsik M. Anna vagyok. Az Elet.Erzés Egyesulet (kordbban Babagenetika Egyesiilet)
alapitéja, nyolc gyermekes édesanya, akinek 6t gyermeke szuletett meg. Személyes
érintettségem okan létrehozott egyestletem mar sok ezer kisbaba és csalad életét
mentette meg empatikus, objektiv segitségnyljtassal. Sajat tapasztalatom mutatta
meg, milyen nagy szukség van a szlirévizsgalatok minél szélesebb kéri megismerteté-
sére, illetve arra, hogy alehetd legtébb ember szamara elérhetdk legyenek. A genetikai
vizsgéalatok Oriasi szerepet jatszanak abban, hogy a szul6k teljes koru tajékoztatast
kapjanak és minden lehetséges informacioval ellassak 6ket szlletendd kisbabajukrol.

Elhivatott szakembereinkkel karéltve mi minden informéaciot és segitséget megadunk,
hogy a szul6k felelés dontést hozhassanak és igy szilethessen meg a babéajuk. Az Egye-
sulet alapitéjaként Iépten nyomon az 6 érdekeiknek adok hangot, szeretettel és itélke-
zésmentes tdmogatéssal. A tarsadalmi 6sszefogas és a pozitiv példamutatés felemeld
erejében hiszek.

Mi Ggy gondoljuk, hogy minden varandos nének és leendd szilének joga van az empatikus,
objektiv tajékoztatdshoz, ahhoz, hogy minden, szdméara fontos informéaciot idében meg-
kapjon. Fontosnak tartjuk, hogy allami szinten is megval6suljon a megfelel6 kommunikacio
a genetikai vizsgélatokkal kapcsolatban és kiemelt célunk, hogy a megfelel vizsgalatok
allami tdmogatast élvezzenek, biztositva ezzel, hogy mindenkinek, aki csak szeretné,
legyen lehet6sége igénybe venni a vizs-

géalatokat. Hiszem, hogy kézdsen sokan

tehetink mindezért, melyhez reméljuk,

ez a kiadvany is hozzajarulhat.

BOVEBBEN:
www.eleterzesegyesulet.hu/
#sevcsikmanna
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Bevezeto

A szuletendd babék genetikai szlrései a varanddsséag alatt rendkivul fontosak, hiszen
genetikai egészséguk meghatarozé az életik szempontjabél. Kiadvanyunk célja révid
Osszefoglalast nyudjtani e vizsgalatokrél, megkdnnyitve a kismamak tajékozédasat. Fon-
tos, hogy a genetikai vizsgéalatokrol teljeskort tajékoztatast csak klinikai genetikus
szakorvos nydjthat, melyhez a kismaméanak mindig joga van. Arra biztatom hat Onéket,
hogy amellett, hogy atbdngészik kiadvanyunkat, mindig éljenek ezzel a lehetdséggel!

FOGALMAK

Magzati genetikai sztirés:

Széles kdrben, programszerUlen végzett genetikai vizsgalat - melyet esetlnkben kisma-
maknal végeznek a szuletendd babak kapcsan - azzal a céllal, hogy bizonyos genetikai
rendellenességek kockazatat azonositsak. Eredménye sosem 100%, nem ad diagndzist,
kiszlirt gyant esetén tovabbi vizsgalatok valnak szikségessé. Ilyen példaul a genetikai
ultrahangvizsgélat, a kombinalt teszt vagy a NIPT.

Diagnosztikus vizsgalat:
.Olyan orvosi eljaras, amelynek célja az adott betegség vagy koéros allapot azonosi-
tésa, diagnosztizaldsa. A pontos diagnoézis felallitasat segitik el és alapot szolgél-
tatnak a kezelések meghatéarozasahoz."" llyenek példaul a szévettani, vagy magzati
kromoszémavizsgéalatok.

Gén, monogénes eltérés:

Egy ember genomja, azaz génallomanya 20-25.000 kédolé génbdl all, melyek a kromo-
szomak épitékovei. Egyetlen gén hibajat monogénes eltérésnek nevezzik, mely lehet
artalmatlan, de sUlyos betegséget is okozhat.

Kromoszémalis eltérés/aneuploidia:

Minden egészséges embernek 46 kromoszémaja van, 22 par testi és 1par nemi kromo-
szoma. Ha ezek barmelyike a normalistél eltéré szamu vagy felépitésd, az problémat
okozhat, mivel egy kromoszéma vagy annak egy részlete is 6ridsi genetikai informéaciét
hordoz. A kromoszémahibak 6sszetett, tobb szervet érint6 fejlddési rendellenességek-
hez vezethetnek. A 21-es kromoszéma triszémiéja felel6s példaul a Down-szindrémaéért.

Mikrodelécidé,mikroduplikacioé:

A legljabb vizsgalatok a kromoszémak egészen apro eltéréseit is képesek észlelni.
Mikrodelécid esetén egy kisebb szakasz hidnyzik a kromoszémabél, duplikacié esetén
tébblet van belble. Mind a két eset valtozatos kdvetkezményekkel jarhat, a komoly,
dsszetett betegségektdl az artalmatlan, nem is észlelheté hibakig. Ertelmezésikhoz
mindig klinikai genetikus szakvéleménye szikséges!

Fejlédésirendellenesség:

.A fejlédési rendellenesség olyan veleszuletett vagy szerzett [..] eltérés, amely a mag-
zati fejl6dés soran alakul ki. Ezek az eltérések érinthetik a test kilénb6z6 rendszereit,
beleértve az idegrendszert, a keringési rendszert vagy a mozgasszervrendszert. Nem
csak genetikai rendellenesség okozhatja.”?



Detekcioés rata:
Azt mutatja meg, hogy egy teszt a vizsgalt rendellenességeket milyen aranyban ismeri
fel. Minél magasabb ennek az értéke, annél ,jobb"” egy teszt.

Szenzitivitas:
A teszt érzékenysége, azaz annak a valdszinlisége, hogy a teszt értéke pozitiv lesz egy
olyan paciensnél, akinél fennall a vizsgalt betegség.

Al-pozitiv arany:
Annak az esélye, hogy a teszt pozitiv lesz egészséges embereknél

Prediktiv érték:

Egy teszteredmény megbizhat6saga, azaz annak a val6szinlisége, hogy pozitiv ered-
ménynél a betegség valéban fennall (pozitiv prediktiv érték,PPV), ill. negativ eredmény-
nél a betegség valdban nem all fenn (negativ prediktiv érték,NPV).

OSSZEFOGLALO TABLAZAT A MAGZATI GENETIKAI
SZURO-ES DIAGNOSZTIKUS VIZSGALATOKROL

Invaziv vizsgélatok
(kromoszoma vizsgalat)
Kombinalt NIPT Méhlepényi Magzatviz
teszt vizsgélat (CVS) | vizsgélat
P 10-20. hét
Vizsgalat ideje [ 11=13. hét (ajénlott az 1. trim. | 11-16. hét 15-20. hét
gen. UH. utan)
Eredmény* f\k’ér néI1any akar 5-7 akar 3-5 i 2—?: héten
6ran belul munkanap napon beltl beldl
Erzékenység | S0 99% feletti kézel 100% kézel 100%
(83-92%)
Al-pozitiv rata | 3-5% <1% <0.02% <0.02%
*Az eredménykdzlés ideje intézményenként valtozik, érdeklédjon a kivalasztott rendelénél!

'Borbas, |, & Antal, Z. (szerk.). (2017). Orvosi laborat6riumi diagnosztika.

2Papp, Z. (2007). A szulészet-négydgyaszat tankonyve




A Magyarorszdgon
elérheto magzati genetikai
szlirotesztek palettdja

I.LULTRAHANG VIZSGALATON ALAPULO GENETIKAI SZUROTESZTEK

1./1. Els6 trimeszteri genetikai ultrahang

Az els6 genetikai ultrahangvizsgalat — melyet 12 hetes ultrahang-
ként is szoktunk emliteni — az els6 igazan részletes, nem csak
a magzat névekedésére, de a magzati anatébmiara is érdemben
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VENES
‘:ZGA\-;—A::N
ATAS
Az elsé genetikai ultrahangvizsgalatot 11 hét 3 napos és 14 BLAT
hét 2 napos varandéssagikor kézott javasolt elvégezni, mikor

amagzat ilémagassaga (CRL) 45 és 84 mm k6z6tt van.

Avizsgéalat része a magzat részletes anatomiai vizsgalata (szerkezeti fejl6dési rendelle-
nességek felismerése/kizarasa), valamint az esetleges kromoszéma-rendellenességekre
utalé specifikus markerek ellenérzése torténik: nyaki redé (tarkéredé, NT), szivfrekvencia,
orrcsont, ductus venosus aramlés, tricuspidalis billenty( dramlas specifikus vizsgélata.
Az els6 trimeszteri genetikai ultrahang vizsgalat képezi alapjat a kombinélt szlrésnek.
3B8vebben: https://burokbrigad.hu/1-genetikai-ultrahang/

“Természetesen a 18-20.heti, masodik genetikai ultrahangnak is fontos szerepe
van a vizsgalatok soraban, melyrél részletek itt olvashaték:
Ma&sodik genetikai ultrahang - BurokBrigad (burokbrigad.hu)

5Tovabbiinformacisé:
https://eleterzesegyesulet.hu/fontos-hogy-jo-szakember
-vegezze-az-ultrahangvizsgalatot/

I./2. Kombinalt teszt és FMF tanusitvany alapi kombinalt teszt
A kombinélt tesztrdl

A szurévizsgéalat célja, hogy a varandésnél a leheté legpontosabban megbecsuljék
a harom leggyakoribb szambeli kromoszéma-rendellenesség (Down-, Edwards- és
Patau-szindréma*) el6forduldsdnak kockazatat. A kombinalt teszt 11. terhességi hét
+3 naptél 14. terhességi hét +2 napig végezhetd. A kombinalt szlirés soran a genetikai
ultrahang, valamint a vérbél lemért két plazmafehérje (3- hCG és PAPP-A) segitségével
kockazatbecslést végeznek. Ezek egylttese jelenti a kombinalt tesztet (a biokémiai
rész torténhet 9.-11. hét k6zott is, ezzel az érzékenység novelheto).



Mit jelent az FMF tanGsitvany alapa kombinalt teszt?

A kombinalt sziréprogramok akkor miukédnek a legmegfelel6bb hatékonységgal, ha
mind az ultrahang-, mind a biokémiai vizsgélatokat szigori minéségbiztositasi kritéri-
umok betartasaval, azonos elvek szerint végzik. Az elsé trimeszteri ultrahang vizsgalat
eredménye csak akkor fogadhat6 el kockazatbecslésre, ha a vizsgélat az Ggynevezett
FMF kritériumoknak megfeleléen tortént és a vizsgalatot végzé személynek FMF licen-
ce-evan. Az FMF alondoni Fetal Medicine Foundation réviditése, amely altal kidolgozott
min&ségbiztositasi rendszer biztositja a folyamatos minéségkontrollt a vizsgalatok
soran. A rendszer az egész vilagon elfogadott.

A sz(r6teszt metodikéaja a fent leirtak szerint zajlik (ultrahang + vérvizsgalat), azonban
amindségkontrollnak és kiegészité ultrahang markereknek készénhetéen a Down-szind-
réma szlrési hatékonysaga 90-95%-ra, az Edwards- és Patau-szindroéma szlrési
hatékonysaga = 95%-ra n6, mindéssze 2-3% alpozitiv rata mellett.

5A kombinalt szliréses vizsgalatél bévebb informaciok:
https://burokbrigad.hu/genetikai-vizsgalatok-a-varandossag-soran/

Az FMF tanusitvannyal rendelkezé magyarorszagi szakemberek listaja:
https://eleterzesegyesulet.hu/fmf-lista/
The Fetal Medicine Foundation

A kombinalt szlirés szébeli kiértékelése rendkivil fontos, ugyanis kdzepes vagy magas
kockéazat esetén nem mindegy, hogy a teszt eredménye milyen paraméterek eltérései
alapjan jottek ki. Ennek magyarazata szakember feladata.

*A Down-Edwards és Patau-szindrémakrol

A harom leggyakoribb kromoszémarendellenesség a Down-, az Edwards- és a Patau-

szindréma. A 21-es kromoszéma triszémidja okozza a Down-szindrémat, a 18-as triszémia

az Edwards-szindrémat, a 13-as triszémia a Patau-szindromat. Egy ilyen kromoszéma

eltérésnél az adott kromoszomabdl a sejtmagban a normaélis ketté helyett harom képia

talalhato. A szam feletti kromoszoma dsszetett, stlyos fejl6dési rendellenességeket okoz,

példaul szivbetegséget €s a szellemi képességek médosuldsat. A Down-szindromasok

varhaté életkora alacsonyabb, a Patau- és Edwards szindromak esetében az élvesziletés

esélye is igen csekély.

Triszémia esetén a betegségek egyike sem 6rokletes, kialakuldsaért a szuléi ivarsejt vagy az embrié
korai, véletlenszerli osztodasi hibéja felelés. Mivel a nék életkoranak elérehaladtaval a petesejtek
mindsége rosszabba valik, a magasabb életkor néveli a szindromak rizikojat.

Ezért 37 év feletti anyai €letkor esetén kételezé a varanddsoknak genetikai tandcsadason

részt vennie, és erésen ajanlott genetikai vizsgalatot végeztetni.

(A Down-, Edwards- és Patau-szindrémak ritka formajat a szUlSi kiegyensdilyozott

kromoszéma eltérés hozza létre, mely a sz(il6nél nem okoz problémat, de az utédba
kiegyensdulyozatlan formaba kertilve létrehozza a betegséget. Ha ilyen szerkezeti eltérést

mutat a genetikai vizsgélat, a sz(il6k kromoszéma vizsgélata indokolt.)



A preeclampsia, azaz terhességi toxémia szlirése

Mér akar a 12. héten,a kombinalt szliréssel egybekdtve is kiszlirhetdek a preeclapmsia
szempontjabél magas kockazatl esetek. A leendd édesanyanal a 34. hét el6tt kiala-
kuld, fehérjevizeléssel és 6démaval tarsuld vérnyoméas-emelkedés, azaz preeclampsia
(preeklampszia) a legslUlyosabb esetekben az anya és a magzat életét is egyarant
veszélyeztetheti. Fontos emiatt, hogy a kérkép varhatoé kialakuldsanak kockazata minél
hamarabb meghatéarozasra keriljon. A korai preeclampsia sz(irése minden kismaméanak
javasolt a nemzetkozi ajanlasokkal egybehangzban, kombinalt teszttel egyidejlleg.
Magas kockéazat esetén az id6ben megkezdett gydgyszeres kezeléssel 90%-kal csdk-
kenthet6 a preeclampsia kialakuladsanak esélye. Ikerterhesség esetén az elsé trimeszteri
preeclampsia szlrés sajnos nem alkalmazhaté.

Hogyan zajlik a korai preeclampsia szlrés?

A kombinalt teszttel egyidejlleg végzett kockazatbecslés sorén, ahol figyelembe
veszik az anya életkorat, testsulyat, altaldanos anamnézisét, kérel6zményeit, és vér-
nyomast mérnek, az els6 trimeszteri ultrahangot kiegészitik a méhet ellaté artériak
Doppler-vizsgalataval, illetve egy tovabbi méhlepényi hormon is lemérésre kerul(PIGF).

Mi az, ami novelheti a preeclampsia kockazatat?

. korabbi terhességnél fennallt magas vérnyomas/ preeclampsia
. csaladban el6fordult preeclampsia (édesanya, lanytestvér)

. tdbbes terhesség

. cukorbetegség

. vesebetegség

. krénikus magas vérnyomas

. talsaly (BMI index nagyobb, mint 30)

. antifoszfolipid szindroma (APS, Hughes-szindréma)

. szisztémas lupus erythematosus (SLE)



II. MAGZATI EREDETU DNS VIZSGALATON ALAPULO
NEM-INVAZIV PRENATALIS SZURO TESZTEK (NIPT)

A NIPT tesztek alapja, hogy a terhesség alatt

a magzatbdl (pontosabban a méhlepénybdl)

szdrmazd DNS az anya véraraméba is atjut.

Az anyai vérben taldlhaté szabad magza-

ti DNS-szakaszok a leglijabb generéaciods

DNS-szekvenalé technolégidnak készénhe-

téen nagy pontossaggal elemezhetdk. A vizs-

galat semmiféle kockédzatot nem jelent sem

az anya, sem pedig a magzat szdmara, hiszen

minddssze anyai vérvételt igényel.

Az ultrahang vizsgéalaton alapul6 genetikai

szlir6tesztekhez képest a NIPT-ek még nagyobb megbizhatésaggal (> 99%), minimalis
al-pozitiv rataval (<1%) képesek kiszlrni a kromoszéma-rendellenességek kockazatat.
A harom leggyakrabban eléfordulé eltérést, a Down-, Edwards-, és Patau-szindroémat
szUr6 alap tesztek (példaul iGen Trisomy alap) mellett a prémium tesztekkel (példaul
iGen Nifty, Trisomy Complete) szdmos egyéb triszémia, nemi kromoszéma-rendel-
lenesség és delécios/duplikaciés szindroma is szlirhetd.

Kinek ajanlottak leginkabb ezek a tesztek?

. betoltott 35 éves életkor esetén;

. kézepes kockazati értékelésl kombinalt szlrési eredménynél,

. az els6 genetikai ultrahangos vizsgalat eredménye, vagy méas gyanu alapjan szak-
orvosi javaslatra,

. mesterséges megtermékenyités esetén,

. korabbi terhességben fennéllt magzati kromoszéma-rendellenessé esetén;
. tdbbszoéri spontan vetélés esetén,
. ha a leend6 szul6k a legnagyobb szlrési megbizhatésagot szeretnék

Az elsésorban anyai életkorral 6sszefiggést mutatdé kromoszéma-rendellenességeket
sz(ré NIPT tesztek mellett ma mar elérheték monogénes NIPT tesztek is (példaul
iGen Genesafe), melyek az apai életkorral 6sszefliggésben I1évs, bizonyos monogénes
betegségeket szlrnek.

8 A Magyarorszagon elérhet6 NIPT szlir6tesztek és azok 6sszehasonlitasa:
https://eleterzesegyesulet.hu/a-magyarorszagon-elerheto-magzati-szabad
-dns-alapu-szurovizsgalatok-listaja/

°Fontos:

A magyar genetikai torvény értelmében minden genetikai
vizsgéalat genetikai tanacsadas keretében alkalmazando.
Az Emberi Er6forrasok Minisztériumanak Egészségugyi
szakmai irdnyelv NIPT tesztekkel kapcsolatban itt olvashaté: 5
https://eleterzesegyesulet.hu/wp-content/uploads/2022/02/
Szakmai-ira%CC%8Inyelv-NIPT.pdf



KITEKINTES: SZULOI HORDOZOSAGSZURO TESZTEK

Az utdbbi idében egyre gyakoribbéa valt a NIPT teszteket Ggynevezett szuléi hor-
dozbséagszlrési vizsgalatokkal egyutt elvégeztetni. E tesztek célja, hogy a leendd
szuléknél kiszlrjon bizonyos rejtett genetikai hibakat, amik a szuletendé gyermeknél
rendellenességet okozhatnak. Ez a szlirés tehat nem a sziletendd babat, hanem
aleend6 szul6ket vizsgalja, ugyanis ezen betegségek kapcsan nem invaziv prenatéalis
szlréteszt jelenleg még nem létezik. (A magzat vizsgalata e betegségek kapcsan csak
gyanu esetén, invaziv mintavételes eljarassal lehetséges (lasd kés6bb).)

A hordozésagszlrést ugyanakkor a legcélszerlibb még a varandéssag eldtt, a csalad-
tervezés folyaman elvégeztetni, hogy feltart probléma esetén meg lehessen elézni
beteg gyermek fogantatasat. Ugyanakkor NIPT szlirések mellé, a varandossag 14.hetéig
is kérheték, hogy a szil6 mihamarabb tudomast szerezhessen a gyermek esetleges
érintettségérol.

A genetikai betegséggel érintett gyermekek 80
szazaléka olyan péaroknal szuletik, akik tunet-
mentesek, és a csaladjukban sem allt fenn ilyen
rendellenesség. Ennek oka, hogy egészséges
felnétteknél elé6fordulhatnak olyan genetikai el-
térések, melyek kalén-kaldén, a par egyik tagjanal
sem okoznak problémat, de ha véletlenul mind
a kettéjuknél ugyan az a gén hibas, a gyermekuk
25% eséllyel betegen szulethet.

A legismertebb és leggyakoribb ilyen betegségek példaul a cisztas fibro-
zis, melynek hajlaméat minden 25. ember hordozza, és a spinalis izomatroéfia
(SMA), amelyet okoz6 génhiba egy példanya minden 35. embernél megtalalhatd.
A varandéssag alatt a NIPT teszt mellé kérhet6 szul6i hordozosagszlrések altaladban
erre e két leggyakoribb betegségre terjednek ki, mig a csaladtervezéskor elérhetd,
komplex hordoz6sagsziré tesztek akar kdézel 800 féle eltérést vizsgalnak.

SzUl6i hordozosagsziirés donorivarsejtes varandéssag esetén nem végezhetd el, mert
ennél a vizsgéalatnal a petesejtet vagy himivarsejtet adé személy genetikai alloméanya
a mérvado, amely altalaban ismeretlen a donor ivarsejtet igénybe vevé par szamara.



1. INVAZIV VIZSGALATOK

Az invaziv, azaz beavatkozasos mintavétellel jaro, diagnoszti-

kus prenatéalis vizsgalatok célja, hogy kdzvetlenlil a magzattdl

szarmazd DNS keruljon a laboratériumban vizsgélatra. Ezen 15 ALAPON
laborvizsgalatok k6zel 100%-0s megbizhatdsagulak, az dlpozi- \NGYENES

tiv eredmények gyakorisaga 0,02% alatt van. A laborelemzés Al::;:\;ﬂgu
soran a magzati kromoszoéma kariotipizalasa térténik, azaz B

ellenérzik, hogy a magzati kromoszémaalloméany tartalmaz-e

szambeli vagy nagyobb szerkezeti kromoszéma eltérést.

Ritka esetekben, altaldban maganellatas keretében, egyéb laborvizsgalatokra is
lehetéség van. Ha az el6ézetes szlrdévizsgalatok alapjan mikrodelécidés/duplikaciés
szindroma merult fel, Ggynevezett SNP array vizsgalati modszerre kertlhet sor ennek
ellendrzésére. Monogénes eltérés gyanuja esetén WES (teljes exom szekvenalas) vizs-
galatot végeztethetd, melynek soran a magzat minden egyes génje elemzésre kerul.

Chorionboholy-mintavétel (CVS)

A 12. terhességi héttdl elvégezhetd vizsgalat soran folyamatos ultrahang ellen6rzés
mellett a szakorvos a varandds anya hasfalan at tlbiopszia segitségével mintat vesz
améhlepénybdl A beavatkozassal nyert szovetmintabol térténik a magzati genetikai
alloméany elemzése. Az eredmény a vizsgalatot kévetd 1-3 héten lesz elérheté.

Milyen esetekben javasolt?

ha az elsé trimeszteri ultrahang vizsgalat soran olyan eltérést észleltek, amely
kromoszéma-rendellenességre utalhat, példaul 3 mm-t meghaladd nyakired§,
vagy komplex gyanujelek

az 1. trimeszteri kombinalt teszt magzati kromoszéma-rendellenességre utal
ha valamelyik, vagy mindkét szild olyan genetikai eltérést hordoz, mely magas
genetikai kockazatot jelent a magzatra

Magzatviz-mintavétel amniocentézis (AC)

A terhesség 16. hetétdl altaldban ezzel a mintavételi médszerrel térténik a magzati
kromoszémavizsgélat. A vizsgalat hasonléan zajlik, mint a CVS, ebben az esetben
amagzatvizbél torténik a mintavétel. A beavatkozas ugyanagy folyamatos ultrahang
ellen6rzés mellett torténik.

Milyen esetekben javasolt?
mésodik trimeszteri biokémiai szlir6teszt pozitiv eredménye esetén
NIPT szlréteszt pozitiv eredménye esetén

valamint a fentiekkel megegyezd esetben, a 16.terhességi hetet kovetden

°© A magzati mintakbél elvégezhet6 tesztekrél itt olvashat bévebben:
https://burokbrigad.hu/invaziv-es-noninvaziv-kozvetlen-orokitoanyag-vizsgalatok/ ™
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