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Mi az a Down kor

21-es triszOmia:

mentalis retardacié (100%)
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Becsil gyakorisdg (1000 élveszilésre est Down kdros)

Down-kor gyakorisaga: 0,13%
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Down kor éves incidenciaja
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rel smerta valt esetszam 1000 sziiletesre vetitve

----- - megsziletett beteg csecsemd 1000 sziiletésre vetitve

sziiletés elott diagnosztizalt eset 1000 sziiletésre vetitve

A korcsoportos rizikdesély alapjan 2008-ban 323 beteg gyermek szliletése
volt varhato.

A valdsagban 186 eset kerlilt felismerésre.

99 élveszuletés, 3 spontan vetélés, 84 esetben pedig szliletés elbtti
terminacio (VRONY).



Vizsgalati modszerek

Invaziv:

Amnocentesis a 15-17. geszt. héten (1% vetélési veszély)
chorion biopszia (2,5%-0s abortus-veszély)
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Vizsgalati modszerek

* Nem invaziv modszerek
— Ultrahangos vizsgalatok
— Anvyai vérszérum vizsgalat

Jelenleg rutinszerlen alkalmazott biokémiai
markerek:
o AFP
e szabad-R-hCG
R-hCG
PAPP-A
unkonjugalt (szabad) 6sztriol
inhibin-A.



AFP

Alfa-fétoprotein (AFP)

* Az AFP a magzati peteburok és magzati maj altal
termelt f6 fehérje a terhesség korai szakaszaban.

* A magzat vérszérumaban az AFP koncentraci6 a 12-
14 héten éri el a maximum értéket, mig az anyai
vérben a 30. hét korul.

* A Down-koros magzatok esetében a mért AFP
értékek alacsonyabbak az egészséges populacidhoz
képest (14-21 hét kozott kb. 25%-kal).



Human korion-gonadotrophormon (hCG)

A hCG hormon szérumszintje exponencialisan novekszik a
terhesség 3-10 hetében, csucsértéket az elsé
trimeszterben éri el, majd fokozatosan csokken. Down-
koros magzatok esetében az anya hCG szintje a masodik
trimeszterben akar duplaja lehet a normal terhesekének.

Szabad f3-hCG

* A szabad 8-hCG a hCG szabad frakcioja, mely a teljes
hCG mennyiség kb. 0,5%-at teszi ki. Bar specifikusabb
teszt, mint a teljes hCG szint meghatarozas, analitikai
szempontbdl érzékenyebb (rovid stabilitas, antitest
interakciok).



PAPP-A (Pregnancy-associated plasma
protein A)

* A PAPP-A fehérjét a méhlepény termeli a
terhesség soran. Jelenleg ez a legfontosabb
korai Down-kor szlirésben alkalmazott
biokémiai marker. Down-koros, illetve egyéb
aneuploid magzatok esetében is |ényegesen

alacsonyabb koncentracioértek figyelhetd
meg.



Szabad osztriol (UE3)

Az 0sztriol hormont a méhlepény termeli.
Normal terheseknél az ukE3 szérumszintje a 15.
héttdl kezdve a szilésig ndvekszik. Down-koros
magzatok esetében az uk3 szintje a masodik
trimeszterben a normalérték 75%-at éri csak el.



Inhibin-A

Az inhibin-A egy dimer glikoprotein hormon,
melyet n6knél a petefészek és a placenta termel.
Down-koros magzatok esetében az inhibin-A

szintje a masodik trimeszterben szignifikansan
magasabb.



SZUROVIZSGALATOK

1. trimeszteri szliroteszt

* o Kombinalt teszt”: optimalisan a terhesség 12. hetében
ultrahanggal meghatarozott magzati nyaki redd (NT),
tovabba anyai szérum PAPP-A és szabad 3-hCG vizsgalat.

2. trimeszteri szlirotesztek

o Triplateszt”: optimalisan a terhesség 16. hetében anyai
szérum AFP, B8-hCG és szabad 0sztriol vizsgalat. Jelenleg ez a
legelterjedtebben alkalmazott szlrbteszt kombinacio a
masodik trimeszterben.

o Négyes teszt”: a tripla teszt kiegészitve inhibin-A
méréssel, mely jelent6sen noveli a szlirés hatékonysagat.



1. és 2. trimeszteri kockazatszamitasi modszerek

,Integralt teszt”: 1.trimeszteri PAPP-A és NT mérés, valamint a 2. trimeszteri kvadrupol teszt egylttes
értékelése, a terhes csak egy kockazati értéket kap.

,Szérum integralt teszt”: Az integralt teszt NT vizsgalat nélkal.

,Szekvencialis teszt”: 1.trimeszteri kombindlt teszt, valamint a 2. trimeszteri kvadrupol teszt elvégzése,
melyek értékelésére harom kilonb6z6 megkdzelités létezik:

,Fuggetlen”: Az 1. trimeszteri sz(irés eredményét kozlik a terhessel és felajanljak a 2.
trimeszteri sz{rést is, hacsak nem végeznek el6tte genetikai vizsgalatot.

,Lépcsbzetes”: Az 1. trimeszteri szlirés eredményét kozlik a terhessel. Ha a szamitott
kockdzat egy bizonyos hatarérték alatt van, felajanljak a 2. trimeszteri sz(irést is, a végsé
kockdzatot pedig az 6sszes marker figyelembevételével hatdrozzak meg.

,Kontingens”: Az 1. trimeszteri sz(irés eredményét kozlik a terhessel. A terheseket a
szamitott kockazat alapjan harom rizikdcsoportba osztjak: alacsony, kozepes és magas
kockazatu. A magas kockazatu csoportnak invaziv vizsgalatot javasolnak. Az alacsony
kockazatu csoportnak nem, a kdzepes kockazatunak viszont felajanlanak 2. trimeszteri

sz(irést is. A végsé kockazat szamitasanal itt is figyelembe veszik mind az 6sszes alkalmazott
markert.



Kockazatbecslés

Minden korszer( szlir6maodszer multiparametrikus szamitason alapszik (ultrahang jelek,
biokémiai markerek vagy leggyakrabban mindketté kombinacidja).

A sz(irés eredmeénye egy kockazati érték, melyet valamilyen specialis szoftver segitségével
szamitanak (pl. Prisca, Alpha). A kockazat alapja az anya életkori kockazat, melyet
maodositanak a mért markerek MoM értékei alapjan, illetve figyelembe vesznek szamos
korrekcids tényez6t (anyai testsuly, etnikai eredet,dohanyzas, diabetes, ikerterhesség, stb.).

A kockazatszamitas hatékonysaganak szempontjabodl gyakorlatilag mindegy, melyik szoftvert
alkalmazzuk a piacon elérhet6 CE certifikacidval rendelkez6, elfogadott szoftverek kozul.

A kockazatszamitast leginkabb befolyasolo tényez6k a kovetkezok:

* az adott populdacidra jellemzd, terhességi kor szerinti medianértékek korrekt
meghatarozasa minden markerre (ezt komoly szlir6centrumok rendszeresen ellenérzik
és szlikség esetén korrigaljak)

* aterhességi életkor pontos meghatarozasa

e korrekt ultrahang eredmények

* Az alkalmazott biokémiai markerek B kategorias CE jelzéssel rendelkez6 tesztek, melyek
szamos cég kinalataban megtalalhatdok. Immunkémiai laboratérium szamara ezek rutin
paramétereknek szamitanak, mérésuk és validalasuk nem jelent semmilyen extra
nehézséget.



A korszerl Down-kor szlro modszerek
tekintetében két iranyado iskola van:

Fetal Medicine Foundation: az ultrahangvizsgalatra helyezik a
hangsulyt, a nyaki red6é mellett szamos egyéb ultrahangjelet
mérnek, ezeket hasznaljak a kockazatbecslés soran.

A biokémiai markereket mellékesnek tartjak, ezeket kizarolag
a 12.heti szlrésben fogadjak el.

Kockazatbecslésre kizarolag a sajat, vagy az altaluk validalt
néhany szoftvert fogadjak el.

Biokémiai mérésekre szintén csak néhany cég termékeit
fogadjak el.
Az 6 rendszertkben a felhasznal6 csak a méréseket végzi, a

szoftver adatbazisa az FMF kezében van, illetve 6k kezelik a
kockazatbecsl6 rendszert.



Wolfson Institute of Preventive Medicine Ok a
biokémiai mérésekre helyezik a hangsulyt. Szamos
modellt dolgoztak ki mind 12. heti, mind a 16. heti
szlUréesekre, és ezek kombinacidjaval rendkivil
magas detekcios ratat értek el. Sajat szoftverlik az
ALPHA, mely a kockazatbecslésen tul az egész
szlrési rendszer menedzselésére alkalmas (sajat
medianok alkalmazasa, UH eredmények
mindségellenbrzése, stb.), az alkalmazott biokémiai
paraméterek is valaszthatok,



l. trimeszter (11-13 hét) . trimeszter (16. hét)
biokémia biokémia (AFP, BHCG, uE3,
(PAPP-A, BHCG) inhibin A)

l. trimeszter UH
(nyaki reds)




