
DOWN-KÓR INTRAUTERIN SZŰRÉSI LEHETŐSÉGEI 

 

 

2013 szeptemberi 

MLDT-tagozati ülésen elhangzottak 



Mi az a Down kór 

21-es triszómia: 

 



Down-kór gyakorisága: 0,13% 
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Down kór éves incidenciája 

A korcsoportos rizikóesély alapján 2008-ban 323 beteg gyermek születése 
volt várható.  
A valóságban 186 eset került felismerésre.  
99  élveszületés, 3 spontán vetélés, 84 esetben pedig születés előtti 
termináció (VRONY). 



Vizsgálati módszerek 

Invazív: 
Amnocentesis a 15-17. geszt. héten (1% vetélési veszély) 

chorion biopszia (2,5%-os abortus-veszély) 



• Nem invazív módszerek 
– Ultrahangos vizsgálatok 

– Anyai vérszérum vizsgálat 

Jelenleg rutinszerűen alkalmazott biokémiai 
markerek: 

• AFP 

• szabad-ß-hCG 

• ß-hCG 

• PAPP-A 

• unkonjugált (szabad) ösztriol  

• inhibin-A.  

 

Vizsgálati módszerek 



AFP 

Alfa-fötoprotein (AFP) 

• Az AFP a magzati peteburok és magzati máj által 
termelt fő fehérje a terhesség korai szakaszában. 

• A magzat vérszérumában az AFP koncentráció a 12-
14 héten éri el a maximum értéket, míg az anyai 
vérben a 30. hét körül.  

• A Down-kóros magzatok esetében a mért AFP 
értékek alacsonyabbak az egészséges populációhoz 
képest (14-21 hét között kb. 25%-kal). 

 



Humán korion-gonadotróphormon (hCG) 

 
A hCG hormon szérumszintje exponenciálisan növekszik a 
terhesség 3-10 hetében, csúcsértékét az első 
trimeszterben éri el, majd fokozatosan csökken. Down-
kóros magzatok esetében az anya hCG szintje a második 
trimeszterben akár duplája lehet a normál terhesekének. 
 
Szabad ß-hCG 
• A szabad ß-hCG a hCG szabad frakciója, mely a teljes 

hCG mennyiség kb. 0,5%-át teszi ki. Bár specifikusabb 
teszt, mint a teljes hCG szint meghatározás, analitikai 
szempontból érzékenyebb (rövid stabilitás, antitest 
interakciók). 

 



PAPP-A (Pregnancy-associated plasma 
protein A) 

• A PAPP-A fehérjét a méhlepény termeli a 
terhesség során. Jelenleg ez a legfontosabb 
korai Down-kór szűrésben alkalmazott 
biokémiai marker. Down-kóros, illetve egyéb 
aneuploid magzatok esetében is lényegesen 
alacsonyabb koncentrációérték figyelhető 
meg. 

 



Szabad ösztriol (uE3) 
 

Az ösztriol hormont a méhlepény termeli. 
Normál terheseknél az uE3 szérumszintje a 15. 
héttől kezdve a szülésig növekszik. Down-kóros 
magzatok esetében az uE3 szintje a második 
trimeszterben a normálérték 75%-át éri csak el. 

 



Inhibin-A 
 

Az inhibin-A egy dimer glikoprotein hormon, 
melyet nőknél a petefészek és a placenta termel. 
Down-kóros magzatok esetében az inhibin-A 
szintje a második trimeszterben szignifikánsan 
magasabb. 

 



  
SZŰRŐVIZSGÁLATOK 

1. trimeszteri szűrőteszt 
• • „Kombinált teszt”: optimálisan a terhesség 12. hetében 

ultrahanggal meghatározott magzati nyaki redő (NT), 
továbbá anyai szérum PAPP-A és szabad ß-hCG vizsgálat. 

 
2. trimeszteri szűrőtesztek 
• • „Tripla teszt”: optimálisan a terhesség 16. hetében anyai 

szérum AFP, ß-hCG és szabad ösztriol vizsgálat. Jelenleg ez a 
legelterjedtebben alkalmazott szűrőteszt kombináció a 
második trimeszterben. 

• • „Négyes teszt”: a tripla teszt kiegészítve inhibin-A 
méréssel, mely jelentősen növeli a szűrés hatékonyságát. 

 



1. és 2. trimeszteri kockázatszámítási módszerek 

 
„Integrált teszt”: 1.trimeszteri PAPP-A és NT mérés, valamint a 2. trimeszteri kvadrupol teszt együttes 
értékelése, a terhes csak egy kockázati értéket kap. 
 
 „Szérum integrált teszt”: Az integrált teszt NT vizsgálat nélkül. 
 
„Szekvenciális teszt”: 1.trimeszteri kombinált teszt, valamint a 2. trimeszteri kvadrupol teszt elvégzése, 
melyek értékelésére három különböző megközelítés létezik: 
 
  „Független”: Az 1. trimeszteri szűrés eredményét közlik a terhessel és felajánlják a 2. 
 trimeszteri szűrést  is, hacsak nem végeznek előtte genetikai vizsgálatot. 
 
 „Lépcsőzetes”: Az 1. trimeszteri szűrés eredményét közlik a terhessel. Ha a számított 
 kockázat egy bizonyos határérték alatt van, felajánlják a 2. trimeszteri szűrést is, a végső 
 kockázatot pedig az összes marker figyelembevételével határozzák meg. 
 
 „Kontingens”: Az 1. trimeszteri szűrés eredményét közlik a terhessel. A terheseket a 
 számított kockázat alapján három rizikócsoportba osztják: alacsony, közepes és magas 
 kockázatú. A magas kockázatú csoportnak invazív vizsgálatot javasolnak. Az alacsony 
 kockázatú csoportnak nem, a közepes kockázatúnak viszont felajánlanak 2. trimeszteri 
 szűrést is. A végső kockázat számításánál itt is figyelembe veszik mind az összes alkalmazott 
 markert. 



Kockázatbecslés 

Minden korszerű szűrőmódszer multiparametrikus számításon alapszik (ultrahang jelek, 
biokémiai markerek vagy leggyakrabban mindkettő kombinációja).  
A szűrés eredménye egy kockázati érték, melyet valamilyen speciális szoftver segítségével 
számítanak (pl. Prisca, Alpha). A kockázat alapja az anya életkori kockázat, melyet 
módosítanak a mért markerek MoM értékei alapján, illetve figyelembe vesznek számos 
korrekciós tényezőt (anyai testsúly, etnikai eredet,dohányzás, diabetes, ikerterhesség, stb.).  
A kockázatszámítás hatékonyságának szempontjából gyakorlatilag mindegy, melyik szoftvert 
alkalmazzuk a piacon elérhető CE certifikációval rendelkező, elfogadott szoftverek közül.  
 
A kockázatszámítást leginkább befolyásoló tényezők a következők: 
• az adott populációra jellemző, terhességi kor szerinti mediánértékek korrekt 

meghatározása minden markerre (ezt komoly szűrőcentrumok rendszeresen ellenőrzik 
és szükség esetén korrigálják) 

• a terhességi életkor pontos meghatározása 
• korrekt ultrahang eredmények 
• Az alkalmazott biokémiai markerek B kategóriás CE jelzéssel rendelkező tesztek, melyek 

számos cég kínálatában megtalálhatók. Immunkémiai laboratórium számára ezek rutin 
paramétereknek számítanak, mérésük és validálásuk nem jelent semmilyen extra 
nehézséget.   

 



A korszerű Down-kór szűrő módszerek 
tekintetében két irányadó iskola van: 

Fetal Medicine Foundation: az ultrahangvizsgálatra helyezik a 
hangsúlyt, a nyaki redő mellett számos egyéb ultrahangjelet 
mérnek, ezeket használják a kockázatbecslés során.  
A biokémiai markereket mellékesnek tartják, ezeket kizárólag 
a 12.heti szűrésben fogadják el. 
Kockázatbecslésre kizárólag a saját, vagy az általuk validált 
néhány szoftvert fogadják el.  
Biokémiai mérésekre szintén csak néhány cég termékeit 
fogadják el.  
Az ő rendszerükben a felhasználó csak a méréseket végzi, a 
szoftver adatbázisa az FMF kezében van, illetve ők kezelik a 
kockázatbecslő rendszert.  



Wolfson Institute of Preventive Medicine Ők a 
biokémiai mérésekre helyezik a hangsúlyt. Számos 
modellt dolgoztak ki mind 12. heti, mind a 16. heti 
szűrésekre, és ezek kombinációjával rendkívül 
magas detekciós rátát értek el. Saját szoftverük az 
ALPHA, mely a kockázatbecslésen túl az egész 
szűrési rendszer menedzselésére alkalmas (saját 
mediánok alkalmazása, UH eredmények 
minőségellenőrzése, stb.), az alkalmazott biokémiai 
paraméterek is választhatók,  



I. trimeszter (11-13 hét) 
biokémia  

(PAPP-A, bHCG) 

I. trimeszter UH 
(nyaki redő) 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

kockázatbecslés (CE szoftver) 
 
 
 
 
 

II. trimeszter (16. hét) 
biokémia (AFP, bHCG, uE3, 

inhibin A) 

Életkor: 30% 
É + UH: 75-80% 
É + biokémia: 60-70% 
É + UH + biokémia: 85-95% 
 

Életkor + UH +  
PAPP-A +  
16. heti biokémiai  
tesztek: 90-94% 


