Pozitiv eredmény

A pozitiv eredmény az esetek tlinyoma részében nem jelent valddi rend-
ellenességet, ezért ilyenkor ne essen panikba, a tovabbi teenddket pedig
feltétlentil beszélie meg gondozd orvosaval és genetikai tanacsadoval.

Negativ eredmény

A negativ eredmény nem jelenti azt, hogy biztosan egészséges a mag-
zat, hanem a vizsgalt rendellenességek alacsony kockdzatat jelzi. Negativ
eredmény esetén is feltétlendl konzultéljon gondozo orvosaval!

Egyéb tudnivalok a sziirésrol

A sziirés elstdleges célja a Down-kdros magzatok felismerése,
de az alkalmazott tesztek nagy biztonséggal felismernek egyéb
fejlodési rendellenességeket is, mint példaul a nyitott gerinc vagy
az Edwards-szindréma.

A szlirés hatékonysdga novelhetd, ha a kismama a 18. vagy 19.
terhességi héten részt vesz egy részletes ultrahang vizsgalaton.
Ezzel nemcsak a kromoszoma-rendellenesség mellett észlelhetd fejlo-
dési zavarok, hanem mas fejlédési rendellenességek is felismerhetok.

Fontos informaciok sziirésre jelentkez6
kismamaknak:
A sziirdtesztek arai (szikséges ultrahangvizsgalatokat tartalmazzak)

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

A valasztott sziirés dijat kérjlk postai csekken befizetni, melyet
Rendel6nkben tud igényelni. Szolgaltatasunk Egészségpénztari
elszamolas keretében is igénybe vehetd.

Avérvételre ultrahang leletét és a befizetést igazold csekkszelvényt
feltétleniil hozza magaval!

Vérvételek idopontja terhességi kor szerint
(biometriai adatok alapjan szamitva)

Kombinalt teszt 6s integralt teszt elsd vervetele eseten:
Javasolt iddpont: 11hét+0nap — 12hét+6nap
Elfogadhato iddpont: 10hét+0nap — 13hét+6nap
Négyes teszt 6s integralt teszt masodik vérvétele eseten:

Javasolt iddpont: 15hét+0nap — 16hét+6nap
Elfogadhato id6pont: 15hét+0nap — 17hét+6nap

Az elfogadhatd idoponton Kiviil érkezdknél a sziirovizsgalat
nem végezheto el!

Sziirést kizaro okok

* Hilvelyi vérzés a vérvételt megel6z6 7 napban. Feltétlendl
vdrja meg a 7 nap leteltét, €s csak utana jelentkezzen vérvételre!

* |kerterhesség. Ebben az esetben célszer(i a szlirést csak ultra-
hangvizsgalatokra korlatozni.

* Amniocentézis vagy CVS mintavétel a vérvétel elGtt.
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A Down-kor
sziirese

| Nekiink fontos gyermeke egészsége! | Nekiink fontos gyermeke egészsége!




KEDVES KISMAMA!

Gratullunk sziletendd gyermekehez!

On és csaladja bizonyara orommel varjak az Gjsziilott érkezését,
azonban a legttbb kismamahoz hasonléan Onben is felmeriil, hogy
a magzat nem szenved-e barminem(i rendellenességben. Ritkan, de
el6fordulhatnak bizonyos genetikai rendellenességek, melyek kdzil
leggyakoribb az tgynevezett Down-szindroma. Ismertetnk célja, hogy
eloszlassuk Onben az esetleges féleimeket, illetve segitséget nydjtsunk
a jelenleg rendelkezésre allo sziirési lehetdségek megismerésében.
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Mi az a Down-szindroma?

A Down-kér az ujszillottek leggyakoribb kromoszéma-rendellenessége,
atlagosan 700 terhességhdl egy Down-szindromas csecsemd szilletik,
azonban a kockdzat az anya életkoranak elorehaladtaval erdsen novekszik.

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

Down-kor
sziilésenkeénti 1:1450 | 1:1350 | 1:940 | 1:350 | 1:85 1:35 1:25
kockdzata

(Forras: Morris et al. 2003)

A Down-szindroma a szellemi fogyatékossag mellett szamos egyéb
tiinettel jarhat egytitt, mint példaul szivrendellenesség, immunrend-
szeri zavarok, 16gzési problémak, fertdzésekre vald hajlam, stb.

A Down-kor stlyossaga rendkivil eltérd lehet, azonban jelenleg ennek
mértekét a szilletés el6tt nem lehet meghatdrozni. Tapasztalatok
szerint a megszliletett Down-koros gyermekek 99%-a legnagyohb
gondoskoddssal is csak a kisegit6 iskola szintjéig juttathatd el.
A tinetek tobbsége a Down-szindromaval rendelkezoknél komoly
egészseqigyi és szocialis ellatast igényel életik végéig.

A kromoszéma-rendellenességek diagnézisa:

A Down-kor és egyeb kromoszoma-rendellenessegek diagnozisa nagy
biztonsaggal csak a magzat kromoszomavizsgalataval allapithatd meg.
Az amniocentézis és a korionboholy-mintavétel invaziv vizsgalatok,
melyek 1-2% vetélési kockdzattal jarnak egydtt. Kockazatuk és kolt-
séglik miatt az invaziv vizsgalatok alkalmazasa sziirésre eleve kizart,
kizardlag indokolt esetben, az anya beleegyezésével végzik.

Vetélési kockazattal nem jar6 vizsgdlati lehet6ségek a Down-kor
vonatkozasaban az ultrahangvizsgalat, illetve az anyai vérbdl torténd
biokémiai vizsgalatok.

Ezek a modszerek nem alkalmasak diagndzis felallitasara, azon-
ban segitségiikkel nagy biztonsaggal lehet a Down-szindroma
el6fordulasanak valdsziniiségére kovetkeztetni!

Down-kor sziirdvizsgalati médszerek

KOMBINALT TESZT: A véranddsség 10-14 hete kézétt, optimélisan
a 12. héten, anyai vérb6l egy hormon- és egy fehérjeszintet mériink
(hCG és PAPP-A), tovabba ultrahangvizsgalatot végziink, melynek
soran els@sorban a magzat tldmagassagat (CRL) és tarkdredd vastag-
sagat (NT) merjik.

NEGYES (KVADRUPOL) TESZT: A vdranddsség 15-17. hete kozott,
optimélisan a 16. héten, anyai vérb6l harom hormon (hCG, szabad
osztriol és inhibin-A), valamint egy magzati eredet(i fehérje (alfa-feto-
protein) mennyiségét hatdrozzuk meg.

INTEGRALT TESZT: A jelenleg leghatékonyabbnak tekintett
szliromodszer. Ennek soran a varandossag 12. hete koriil elvégezzik
a kombinalt tesztben is szerepld ultrahangvizsgalatot, illetve anyai vérbd
torténd PAPP-A meghatarozast. Késdhb, a varanddssag 16. hete koril
az anyai vérbdl meghatarozzuk az AFP, hCG, szabad dsztriol és inhibin-A
markereket. Fontos, hogy a kismama tiirelmes legyen, mivel pontosan
az biztositja ennek a modszernek a kiemelkedd hatékonysagat, hogy a
két idépontbol szarmazo adatokat egyuttesen értékeljik, és a kockazat-
hecslést csak a masodik vérvétel utdn végezziik el.

A sziirések eredménye egy kockazatbecslés.

Specialis szamitogepes kiértékeld program (Alpha) segitségével az
anyai életkor s a mért biokémiai paraméterek, illetve a kismama egyéb
adatai alapjan (testsuly, dohanyzas, stb.) meghatarozzuk a Down-kor
6s egyéb kromoszéma-rendellenességek, valamint a velfcs6-zarddasi
rendellenesség kockazatat.

Kinek ajanlott részt venni a vizsgalaton?

Eletkortdl fiiggetlenil minden vérandds kismaménak ajanlott
Down-kor sziirovizsgalatra jelentkezni.

A vizsgdlat el6tt a szlirbcentrum munkatdrsa részletes tajékoztatast
ad a sziiréssel kapcsolatos legfontosabb tudnivalokrol és felajanlja a
sz0ba jovo sziirési s vizsgalati lehetdségeket.

A sziirési modszerek hatékonysaga

Mindegyik sziiroteszt eredménye statisztikai mddszereken alap-
szik és nem tekinthetd diagndzisnak. Az ajanlott sz(irémddszerek
teljesitokepességét az alabbi tablazat mutatja:

Down-kor Maximalis | Detekcids rata | Fals pozitiv Pozitiv eredmény
sz(irémadszer elfogadott | (DR) taldlati arény (FPR, esetén esély a
kockdzat pontossag dlpozitivitds) | Down-korra (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

(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 sziirési eredmenyt ennél nagyobh
kockazatnal tekintjiik pozitivnak.

Detekcids rdta: az adott modszer a Down-kéros magzatokat ilyen
aranyban ismeri fel.

Fals pozitiv ardny: az egészséges magzatot hordozo kismamak ekkora
eséllyel kapnak pozitiv sz(irési eredményt.

Pozitiv eredmény esetén esély a Down-korra; Pozitiv sz(irési eredmény
esetén ekkora az esélye annak, hogy valoban Down-koros a magzat.




