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1. Roviditések jegyzéke

BPD - biparietalis diameter

3D - harom dimenzid

CRL - crown rump lenght

2D — két dimenzid

WHO - World Health Organisation

NT - nuchal translucency

FMF - Fetal Medicine Foundation

OFD - occipitofrontal diameter, occipitofrontalis atmér6
HC - head circumference, fejkdrfogat

AD - abdominal diameter, hasi atmerd

AC - haskorfogat

FL - femur length/hossz

HL - humerus length/hossz

CCAM - congenitalis cysticus adenomatoid malformacio
IUGR - intrauterine growth restriction

MRKH - Mayer-Rokitansky-Kduster-Hauser

CI - coiling index

AFI - amniotic fluid index

REDF - reverse end-diastolic flow

EUROCAT - European Concerted Action on Congenital Anomalies and Twins

F(B) - bizonytalanségi faktor

F(N) - nehézségi faktor

AVSD - atrioventricularis septum defectus
ASD - atrialis/pitvari septum defectus

VSD - ventricularis/kamrai septum defectus
SD - standard deviation

TOP - termination of pregnancy, terhességmegszakitas
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2. Bevezetés

Az ultrahang a legelterjedtebben hasznalt diagnosztikus eszkéz ma a sziilészetben,
azon beliil is a fejlodési rendellenességek kimutatasaban. Fontos azonban annak ismerete,
hogy melyek azok a rendellenességek, amelyek nagy bizonyossaggal kimutathatdak mar
prenatalisan is, illetve melyek azok, amelyeknek kimutatésa csak részben vagy esetleg
egyaltalan nem lehetséges a sziilést megel6z6en. A varandosok magas, sokszor tulzott
elvarasa, hogy minden rendellenesség mar koran ¢és teljes mértékben felismerheto a
varandossag soran, nem felismert kdros esetekben gyakran kartéritési perekhez vezethet.
Elengedhetetlen tehat a megfeleld tajékoztatds, amihez nélkiilozhetetlen, hogy a
tajékoztatast végz0 orvosok is naprakész tuddssal rendelkezzenek az ultrahang
diagnosztika hatékonysagat illetéen. A prenatalis diagnosztika Oridsi orvos szakmai
felelosséggel is jar, hiszen egy esetleges pontatlan diagnézisnak jelentds kovetkezményei
lehetnek mind a magzatra, mind pedig a csaladra nézve. Fontos tehat annak vizsgalata,
hogy jelenleg a magyarorszagi terhesgondozasi rendszer ultrahang protokollja mellett
milyen aranyban és mennyire koran sikertl kimutatni az egyes rendellenesség

csoportokat.

2.1 A szlilészeti ultrahang-diagnosztika torténete

Ultrahangnak a 20 kHz feletti rezgésszamu, mar nem hallhaté hanghullamokat
nevezzik. A Kklinikai gyakorlatban képalkotasra az 2-15 MHz kozotti
frekvenciatartomanyt hasznaljuk [Lacefield és mtsai 2014, Fidy és mtsai 2006]. Az
ultrahang biztonsdgosan hasznalhatd képalkot6 modszer a magzatok vizsgalataban
[Széke 2006]. A XXI. Szdzadban el sem tudjuk képzelni az orvosi munkét az ultrahang-
diagnosztika segitsége nélkil. A sziilészet teriiletén sincs ez masképp, sét ezen a teriileten
az ultrahang az egyetlen, széleskortien hasznalt képalkoto eljaras, igy jelentésége talan
még nagyobb. A kovetkezOkben végigkovethetjiik, hogy milyen fejlédési mér-
foldkoveken at jutott el az ultrahang-diagnosztika a tengeralattjarok detektalasatol a 3D-

s képalkotasig.
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Az ultrahang torténete a XI1X. szdzadig nyulik vissza, ekkor fektették le elméleti
alapjait. 1842-ben Doppler publikélta elméletét, 1877-ben Rayleigh a hanghulldmot
matematikai egyenletkent irta le (The Theory of Sound), 1880-ban pedig a Curie fivérek
leirtdk a piezoelektromos hatast. 1912-ben, a Titanic elstllyedése utan veté6dott fel
elészor, hogy a hanghullamokat a jéghegyek detektaldsdra hasznalhatndk. Az |I.
vildghéboru alatt, 1917-ben Langévin megalkotta az elsé piezoelektromos transzducert,
amellyel lehetévé valt a tengeralattjarok felderitése [Newman és Rozycki 1998, McNay
és Fleming 1999, Drife 2002]. Orvosi alkalmazasara csak késébb keriilt sor: Sokolow
aramlé anyagok (1929), Dussik pedig a koponya vizsgélatara hasznalta (1937). 1945-ben
Firestone létrehozta az els6 A-scope-ot (reflectoscope), majd 1950-ben az elsd,
ultrahanggal foglalkoz6 kozlemény is megjelent ,,Ultrahangpulzusok hasznalata bioldgiai
szOvetek mérésére és szoveti denzitas valtozasok detektalasara” (Wild). Az 1950-es
évektdl kezdték el a sziilészetben is alkalmazni [Newman és Rozycki 1998, McNay és
Fleming 1999, Kndttner 2006].

A korai ultrahangkésziilékek hasznélata igen nehézkes volt, a pécienst
vizfirdében vagy a viztdl egy vékony membrannal elvalasztva tudtdk vizsgélni, ezért
varandos nokon, illetve stlyos allapotu betegeken csak ritkan alkalmaztdk [Newman és
Rozycki 1998, Drife 2002]. Mivel az ultrahang nem ionizal, elvileg alkalmazhaté lett
volna, de az 4ltala keltett mechanikai rezgések ovatossagra intették a kutatokat. Az elsd
dokumentalt ndgyogyaszati felhasznalasara 1955. julius 21-én egy glasgow-i
kaz&ngyarban kerult sor egy aramlasdetektort hasznélva (A-scan). A vizsgalatot dr. lan
Donald vegezte preparatumokon, és vizsgélati mddszerével a szolid és cysticus
szOveteket teljesen meg tudta kilonbdztetni [Newman és Rozycki 1998, McNay és
Fleming 1999, Kurjak 2000]. Az els6 sziilészeti felhasznalas is az 6 nevéhez fiizodik
(1957, University of Glasgow), amely egy véletlennek kdszonhetd: myoma miatt vizsgalt
paciensénél fedezte fel, hogy varandos [Drife 2002, Kurjak 2000]. A magzati koponya
jellegzetes reflexios mintat mutatott. Ekkor kezdték a magzat fekvésének
meghatarozasara hasznalni az A-scope-ot [McNay és Fleming 1999], foleg obes
varandosoknal, akiknél klinikailag csak bizonytalanul lehetett azt megallapitani. Donald
és munkatarsai, Tom Brown és dr. John MacVicar 1958-ban a Lancetben publikaltak

eredményeiket  ikerterhességrél, —magzati  fejrél, polyhydramnionrél, korai
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varandossagroél, valamint ovarialis cystardl készult ultrahangfelvételekkel illusztralva
[Newman és Rozycki 1998, Drife 2002, Kurjak 2000, Cameron 2009]. 1957-ben Tom
Brown, lan Donald munkatarsa megalkotta a kutatocsoport elsé B-scanjét, egy
mozgathato Kkarral felszerelt kontakt scannert [Newman és Rozycki 1998, Drife 2002,
Eik-Nes 2010].

A glasgow-i kutatocsoport figyelmének kozéppontjaba a 60-as évektdl a koponya
vizsgalatan tul (BPD mérése) a placenta és a korai terhességek identifikalasa kerlt. Dr.
lan Donald vilagszerte el6adasokat tartott eredményeikrol, és tobb fiatal kutatot fogadott
Glasgow-ban, a Queen Mother’s Hospitalban, igy inspirdlva és segitve a tobbi
kutatocsoport munkajat. A kutatocsoport eredményei uttorének bizonyultak [McNay és
Fleming 1999, Cameron 2009].

Ausztrélidban George Kossoff és dr. Bill Garrett a terhes méhre optimalizalt B-
scant fejlesztettek ki, amellyel pontosabb képet tudtak késziteni a magzatrdl. 1964-t61 mar
a magzati gerinc és vesék is dbrdzolhatova valtak harantmetszeti képen. 1969-t6l a
kétfazisu képalkotds helyett a ma is hasznalatos szirkeskalat kezdték alkalmazni
[Newman és Rozycki 1998, McNay és Fleming 1999].

Az Egyesiilt Allamokban, Denverben 1962-ben Joseph Holmes és munkatarsai
létrehoztak az els6 Osszetett kontakt B-scannert, amely mar a kezdetektl nagyon haté-
kony vizsgal6eszkoznek bizonyult [Newman és Rozycki 1998, McNay és Fleming 1999].
New Yorkban a magyar Lajos von Micsky 1964-ben kezdett ultrahanggal foglalkozni.
Uphoffal egyutt kifejlesztettek egy 0sszetett vizfiirdds scannert, illetve egy intracavitalis
scannert a hdlyag és a rectum vizsgalatara. Az utébbi nem kerult klinikai alkalmazésra
[McNay és Fleming 1999]. Szintén New Yorkhoz kotédik Lou Hellmann munkéssaga
(Downstate Medical Center), akit lan Donald 1964-es New York-i latogatasa inspiralt az
ultrahang hasznalatara. 1972-ben a japan dr. Kobayasival megirtdk a Szulészeti és

négyogyaszati ultrahang atlasza cimi konyvet [McNay és Fleming 1999, Nelson 2003].

A svéd dr. Bertil Sunden lan Donaldnal Glasgow-ban t6ltétt tanulmanydtja utan
kezdett komolyabban foglalkozni az ultrahang lehetséges ndgyogyaszati

felhasznalasaval. Tobb mint 400 paciensen tanulmanyozta az ultrahang diagnosztikus
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hatékonysagat, illetve patkdnykisérleteiben annak esetleges genitalidkra és magzatra ki-
fejtett karos hatédsait. Eredményei alapjan az ultrahang hatékonynak és artalmatlannak
bizonyult [Eik-Nes 2010, Nelson 2003].

Ausztriaban dr. Alfred Kratochwil, egy fiatal n6gyogyasz a placenta méhen belili
helyzetének vizsgélatara hasznalta az A-scope-ot. Az ultrahanggal talaltak 90%-ban
megegyeztek a miitét soran leirt placenta elhelyezkedéssel. Foglalkozott a BPD
mérésevel, illetve a magzati sziv pulzéciojat is vizsgalta. Munkatarsaival transvaginalis
transzducert fejlesztettek ki, amellyel a magzati sziv és a korai, akar 42 napos varandssag
is jol megjelenithetévé valt. Megalkottdk az els6, mintavételre hasznéalhatd ti
bevezetésére alkalmas, ,lyukas” transzducert, amellyel az amniocentesis sokkal

egyszeriibb és hatékonyabb lett [Newman és Rozycki 1998, Goldberg 2000].

Japanban 1961-ben létrehoztak a Japanese Society of Ultrasonics in Medicine-t.
A kétévente tartott interdiszciplinaris talalkozokon lehetéség nyilt az eredmények
publikalasara, ami nagyban segitette a tovabbi fejlesztéseket. 1963-ban mar mérni tudtak
a magzati fej méretét és képesek voltak lokalizalni azt mind A-, mind pedig B-scannel.
1963-ban 5-10 mme-es, kvarckristdly transvaginalis transzducert hoztak Ilétre.
Tanulményoztak a hydatid mola és a normal terhességben lathaté magzati kép kdzotti
kilonbségeket, és megallapitottdk, hogy az ultrahang ennek diagnosztizalasaban is
hatékony [McNay és Fleming 1999].

A korai készllékek esetében a képalkotas tébb ponton is fejlesztésre szorult. A
képek elemzése nehézkes volt, egyrészt a ketfazisu képalkotas (fekete alapon fehér ké-
pek), masrészt pedig a gépek struktiraja miatt (egyidejii vizsgalat és képelemzés). A
polaroid filmen rogzitett képeket a vizsgalat utan elemezték. A fejlesztésekben fontos
szerepe volt a katddsugarcsOnek, amely az 1970-es években elérhetévé valt. A
katodsugarcso képes volt a képek képernydn valo rogzitésére, lehetévé téve az egyideji
vizsgalatot és elemzést. Az elsé tipus a még bifazisos Tektronix volt, majd megjelent a
Hewlett Packard limitalt sziirke arnyalatos késziiléke is, késébb pedig a valddi sziirke
arnyalatos ultrahanggépek [Drife 2002, Goldberg 2000]. A fejlédésben meghatarozo volt

az Ujabb téveé- és a video késziilékek megjelenése, majd a szamitastechnika fejlodésével
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lehetové valt az ultrahangfelvételek digitalizaldsa és digitalis rogzitése. Az elsd, széles
korben elterjedt ,real-time” késziiléket, a Siemens Vidosonjat 1966-ban hoztak
forgalomba. A percenként 16 kép megjelenitésére képes géppel mar a magzatmozgas is
vizsgalhatova valt [Newman és Rozycki 1998, Knottner 2006, Goldberg 2000].

Az ultrahangképeken mar az 1950-es években is végeztek linearis méréseket
(BPD). Ahogy a képmindség fejlodott, egyre Osszetettebb mérések is lehetdvé valtak
(kerlletek), am gyakoriak voltak a mérési hibak [McNay és Fleming 1999, Nelson 2003].
1978-ban Fleming és Hall megalkottak a joystickot, amellyel egyszeriibben ki lehetett
jelolni a mérni kivant kertiletet vagy atmérét, és a program elvégezte a szamitast [McNay
és Fleming 1999]. 1981-ben dr. Gregory O’Brien és munkatarsai leirtak, hogy a femur
hossza is jo indikatora a gesztacios kornak, mérése pedig sokkal egyszeriibb, mint a
fejkorfogaté [Nelson 2003]. A szamitastechnika fejlédésével olyan programok is
elérhet6vé valtak, amelyek a CRL nagysagabol a gesztacios korra, a haskdrfogatbol pedig
a magzat sulyara is kovetkeztetni tudtak (Echo Computer, Sonicomp, Computerised
Obstetric Measuring System) [Goldberg 2000].

A ma ismert genetikai ultrahang kifejezés az 1990-es évek elején alakult ki,
amikor felismerték, hogy kromoszoma-rendellenességek (példaul: 21-es, 18-as, 15-0s
triszémia) esetében bizonyos ultrahanggal detektalhat6 eltérések gyakrabban fordultak
elé [Devore 2010].

A 3D ultrahangkép-alkotas lehet6ségét mar Tom Brown is felvetette, de a
képmegjelenités technikai feltételei még sokaig nem voltak adottak. Brown mar 1972-
ben létrehozott egy tobbsiku scannert, de a klinikusok ekkor még ragaszkodtak a joval
egyszeriibben hasznalhatdé 2D ultrahanggépekhez. Az 1980-as évekt6l azonban egyre
tobben felismerték a 3D ultrahang képalkotds eldnyeit, valamint egyszeriibben
hasznalhaté gépek is forgalomba kerlltek, igy fokozatosan teret nyert és 1997-ben,
Németorszagban megtartottak az elsé sziilészeti és ndgyodgyaszati 3D ultrahang
konferenciat [Goldberg 2000, Devore 2010, Marginean és mtsai 2010].
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A fentiekben végig kovethettiik a sziilészeti ultrahang-diagnosztika fejlédését a
kezdetektdl egészen napjainkig. Ma a sziilészeti munka elképzelhetetlen lenne az ultra-
hang segitsege nélkil, és az sem véletlen, hogy a WHO a rontgen utdn a masodik
legfontosabb diagnosztikus eszkdzként nevezte meg az egészségfejlesztésben és az elet-
mindség javitasaban [WHO Study Group 1998]. A fejlesztések még ma is folynak. Az
egyre fejlettebb szdmitogépes technoldgia és a képmanipuldcidk pontosabb diagnozist

tesznek lehet6vé, és kdnnyebbé teszik az ultrahanggal dolgozok munkajat.

2.2 Ultrahang-sziirdvizsgalatok soran kimutathat6 rendellenessegek

szervrendszerenként

Az els6 ultrahang-szlirévizsgalatra a varanddssag 11-13. hetében ker(l sor. A
sziirés soran a két legfontosabb vizsgalt paraméter a tarkéOtdji 6déma (nuchalis

translucencia, NT) és az orrcsont (nasal bone).

A tarkotaji 6déma (NT: ,nuchal translucency”, nuchalis oedema) az elsé
trimeszterben folyadék felhalmozodasa a magzat bore alatt a tarko tajékan. Langdon
Down mar 1866-ban leirta, hogy a 21-es triszomiaban szenvedok tigy néznek ki, mintha
til nagy lenne a boriik a testiikhoz képest [Nicolaides 2011]. Csak az 1990-es években
ismerték fel, hogy ezt a megvastagodast a bor alatti folyadék felszaporodéasa okozza, €s,
hogy a folyadékszaporulat ultrahang segitségével kimutathatd a harmadik hénapban a
nyak mogott [Nicolaides 2004, Borrell és mtsai 2007]. A tark6taji 6déma vagy a tarkoredd
vastagsaganak novekedeése tehat utalhat kromoszoéma-rendellenességre, illetve kiilonb6z6
szivfejlédési rendellenességekre és bizonyos genetikai szindroméakra. Mérését a terhesség
11-13. hete kozott végzik el. A NT vastagsaga aranyos az iildmagassaggal (CRL), mérését
45-84mm kozotti iildmagassag esetén végzik. Minél vastagabb a tarkéredd adott CRL
mellett, annal nagyobb lesz az adott NT értéknek megfeleld valdsziniiségi hanyados, igy
annal magasabb lesz a mérés alapjan szamitott kromoszéma-rendellenesség kockéazat
érteke [Nicolaides 2004]. Turner szindroma esetében a tarkoredd vastagsaga a normal
mediant kb. 8 mme-rel lépi tul [Nicolaides 2004]. A szakmai protokoll szerint
kockazatbecslésre csak abban az esetben hasznalhato az els§ trimeszteri

ultrahangvizsgalat eredménye, ha a vizsgalat az FMF (Fetal Medicine Foundation)
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kritériumoknak megfelelden tortént és a vizsgalatot elvégzd szakembernek FMF licence-

€ van.

Down-kor esetében 60-70%-ban hianyzik a magzatok orrcsontja. Szintén
Langdon Down 1866-0os megfigyelésébdl tudjuk, hogy a 21-es triszomidban
szenveddknek &ltaldban Kicsi az orra, melynek az orrcsont hypoplasiaja az oka, ami mar
a terhesség sordn is detektalhatd. Egy Osszesitett tanulmany szerint a kromoszoma-
rendellenességet nem hordozé magzatok 1,4%-aban, mig a 21 triszomias magzatok 69%-
aban hianyzott az orrcsont. 25%-ban révidebb a maxilldjuk és korilbelil 80%-uknal
koros aramlés detektalhat6 a ductus venosusban [Nicolaides 2011, Nicolaides 2004].

Edwards-kérban (18-as triszomia) korai novekedési retardaciot és gyakran
bradycardiat figyelhetiink meg, tovabba az esetek 55%-aban hianyzik az orrcsont, illetve
75%-4ban csak egy koldokartéridjuk van. Patau-szindroma (13-as triszomia) esetén a
magzatok 70%-anal tachycardia, korai névekedési retardacid, megacystis és gyakran

holoprosencephalia diagnosztizalhat6 [Nicolaides 2004].

A masodik vizsgalat a 18-20. gesztacids héten végzendé el. A vizsgalat célja
a fejlédési- és kromoszoma-rendellenességre gyants jelek, koros allapotok, fejlodési
rendellenességek, kéros placentatio felismerése, ezért a masodik ultrahang vizsgalatot

nevezik genetikai ultrahangnak is.

Vizsgalhato:
e koponya (BPD, occipitofrontalis atméré - OFD, fejkorfogat - HC)
e arc (esetleges morfoldgiai eltérések)
e gerinc (spina bifida, megtoretések)
e sziv (négyiiregii)
o rekesz
e gyomor (gyomortelitddés)
e hasfal (anteroposterior és transversalis hasi atmér6 - AD, haskorfogat - AC)
e vesek, hagyhdlyag (hugyhdlyag teltsége)

e vegtagok (femur hossz - FL, Gjabban a humerus hosszusagat is mérik - HL)

10
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e lepény, koldokzsinor

e magzatviz

e a. uterina Doppler: (a fetoplacentaris keringés anyai oldalanak mukodését
mutatja)

e csip6szOg: ujabban ennek meérését is ajanljak, amennyiben 90 fok feletti,

magasabb a 21-es triszdmia kockazata.

Agykoponya, gerinc

Az agykoponya esetében vizsgalando a cerebellum, a plexus choroideus, a
cisterna magna, az oldals6 agykamrak, a falx cerebri media, és a cavum septi pellucidi.
Az agy fejlédési rendellenességei a gyakoribb anomalidk koz¢ tartoznak, s ezek
detektalasaban nagy az ultrahang szerepe. A magzati agy vizsgalatara leggyakrabban
hasznalt sikok:

1. transthalamicus nézet: BPD, HC mérésére hasznalhato, latotérbe hozza a
thalamust és a cavum septi pellucidit.

2. transventricularis nézet: az arteria, és az oldalsé agykamrak az echogen plexus
choroideusokkal vizsgalhatok ennél a nézetnél.

3. transcerebellaris nézet: a cerebellum és a cisterna magna megitélésere. A 15.
és 22. hét kozotti idészakban a kisagy atméréje mm-ben megadva nagyjabol
megegyezik a gesztacios korral (hetekben kifejezve) [Hobbins 2008/1,
Cunningham és mtsai 2010].

Barmilyen abnormalitas ezekben a nézetekben felveti agyi rendellenesség lehetdségét,
melyek koziil a leggyakoribbak: vel6cs6zarodasi rendellenességek, ventriculomegalia,
holoprosencephalia, hydranencephalia, Dandy-Walker malformécid, corpus callosum
agenesia, porencephalia, intracranialis tumor. Az ultrahang szenzitivitasa az agy- €s
gerincvel6i eltérések diagnosztizalasdban magas, 80% koruli [Fadda és mtsai 20009,
Levi és mtsai 1991].

A veldcsOzarodasi rendellenességek a masodik leggyakrabban eldfordulod

malforméciok. Incidencigjuk 1:1000 az Egyesiilt Allamokban, 8:1000 az Egyesiilt

Kiralysagban, Magyarorszagon 3:1000 koriili el6fordulasi gyakorisagot emlitenek a
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forrasok. A vel6csézarddasi rendellenességek csoportjdba tartozik az anencephalia,
encephalocele/meningocele és a spina bifida [Toth 2006, Papp 2007, Copp es mtsai
2013].

Az anencephalia a vel6csé cranialis részének zdarddasi zavara, melyet a
koponyatetd és a hemispheriumok hianya jellemez. Precursor allapota az exencephalia.
Az els6 trimeszteri ultrahang vizsgalaton a calvarium hidnya, alacsony CRL,
exencephalia (lobuldlt, extrovertalt agyallomany) lathat6. A masodik- és harmadik
trimeszterben polyhydramnion és a fenti eltérések jellemzik a képet. Az anencephalia az
¢lettel Osszeegyeztethetetlen fejlodési rendellenesség, igy a varandosok az esetek
tobbségében a terhesseég megszakitasa mellett dontenek a diagnozis utan [Toth 2006,

Copp és mtsai 2013].

A csontos koponya defektusa jellemzi az encephalocelet és a meningocelet. Az
eldbbi esetén az agyburkokkal egylitt az agyallomany is kiboltosul, mig az utobbinal csak
az agyburkok hernialédnak. Az ultrahang-diagnosztika a csonthiany detektalasan alapul.

Az esetek 75%-aban az occipitalis koponyacsonton jelentkezik a kiboltosulas.

A spina bifida a csontos gerinccsatorna kézépvonalbeli zarddasi zavar. Harom
formadja kiilonithetd el:
1. occulta: ép borrel fedett, nem boltosul ki képlet
2. cystica: fedett vagy nyitott, zsakszerlien el6éemelked elvaltozas (1. abra)
a. meningocele: agyburkot és cerebrospinalis folyadékot tartalmaz
b. myelomeningocele: neuralis elemeket is tartalmaz

c. rachischisis/myeloschisis: nyitott veldlemez, nincs bér, meninx

Az esetek csaknem 100%-aban felismerésre keriil, kdszonhetéen a jellegzetes
ultrahang-eltéréseknek: kis cerebellum, ,,banan” jel, ,.citrom” jel (2. abra), kis fossa
posterior, ventriculomegalia és a defektus direkt kimutatasa: ultrahangon jellegzetes,
hogy a gerinc harom parhuzamos vonala koziil a hatsok az elvaltozas sikjaban széttérnek

[Copp és mtsai 2013, De Keersmaecker és mtsai 2011].
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1. dbra Spina bifida cystica

2. dbra Deformalt koponya, "citrom" jel

Prenatalis vizsgalatokkal koriilbeliil a veldcsézarodasi rendellenességek 88%-a
detektalhato (25-94%) [Boyd és mtsai 2008]. Az elsé trimeszteri vizsgalatok 90% folotti
hatékonysaggal képesek kimutatni az anencephalia, illetve az encephalocele jelenlétét,
mig a spina bifida esetében alacsonyabb a hatékonysag, korulbelil 44% [Cameron és
mtsai 2009, Whitlow és mtsai 1999, Taipale és mtsai 2003]. A masodik trimeszteri
vizsgalatok esetében a spina bifida az esetek 92-95%-aban kimutathaté [Boyd és mtsai
2008, Grandjean és mtsai 1999, Jod és mtsai 2008, Boyd és mtsai 2011].

Ventriculomegalia esetén a normalisnal nagyobb mennyiségli liquor tagitja ki a
kamrarendszert. Okozhatja a cerebrospinalis folyadék tultermelése, felszivodasanak
zavara, illetve akadalyozott éaramladsa. A fokozott nyoméas az agyallomany
elvékonyodasahoz vezet, hydrocephalus internust hozva létre. Ha ezt a csontos koponya
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méretének novekedese is Kiséri, macrocephaliarol beszélink. Hydrocephalus externusnak
nevezzik a liquor felszaporodasat a subarachnoidalis térben. Ultrahangon eldszor az
oldalkamra hatso szarvanak tagulata észlelhet6. A 18. héten a 8mm-t meghalado tagulat
tekinthetd ventriculomegalianak, mig a késdbbiekben akkor beszélhetiink rdla, ha az
oldalkamra/hemisphaerium h&nyados meghaladja a 0,5-et (3. &bra) [Hobbins 2008/1,
Cunningham és mtsai 2010]. Az atriumban mérve (az occipitalis és temporalis szarv
talalkozési pontja) 10-15 mm kozott enyhe, mig 15mm folétt jelentés tagulatrol
beszéliink. Altalaban a biparietalis atméré is né (>90 percentilis). Ventriculomegalia
diagnozisakor toxoplasma- és virus szerologia indokolt. Amennyiben tarsul maés
ultrahang-eltéréssel, magzati citogenetikai vizsgalat javasolt. Amennyiben a
rendellenesség perzisztal, postnatalisan shunt belltetése sziikséges [Hobbins 2008/1,

Cunningham és mtsai 2010, De Keersmaecker és mtsai 2011].

3. dbra Hydrocephalus 14mm

Amennyiben a prosencephalon nem hasad ketté, holoprosencephalia keletkezik.
Helyesebb holoprosencephalia-szekvenciar6l beszélni, hiszen a rendellenesség
malformaciok sorozatat hozza létre: cyclopia, cyclotia, ethmocephalia, proboscis,
cebocephalia, praemaxillaris agenesia, cheilognathopalatoschisis
Tipusai:

1. alobaris: a fissura longitudinalis, a falx cerebri, a septum pellucidum és a corpus
callosum hianyzik (4. abra)

2. semilobaris: a frontoparietalis rész marad osztatlan

3. lobaris: csak az alsé képletek maradnak egyditt, a cavum septi pellucidi hianyzik

4. arhinencephalia: a tractus és a bulbus olfactorius hianyzik vagy csokevényes
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4. bra Corpus callosum dysgenesia

Sziletési prevalencija 1:10000-1:15000, de vetélesek esetén sokkal gyakoribb.
Az esetek felében tarsul kromoszoma-rendellenességgel, gyakran 13-as triszomiaval, a
kiszlirt esetekben azonban genetikai vizsgalat nélkiil is indokolt a terhesség megszakitasa.
Az alobaris forma az élettel 6sszeegyeztethetetlen, a semilobaris és lobaris tipusoknal
pedig sulyos testi- és szellemi fogyatékossaggal kell szamolni [Hobbins 2008/1,
Cunningham és mtsai 2010, Boyd és mtsai 2011].

A Dandy-Walker malformacié esetén hydrocephalus, a vermis cerebellaris
hypoplasidja/agenesiaja, és a IV. agykamra tigulata (fossa posterior cysta) észlelheto.
Prevalenciaja 1:12000. Jelenléte kromoszoma-rendellenességre hivhatja fel a figyelmet.
Ultrahangon észlelhetd a cisterna magna tdgulata és kommunikacidja a IV. agykamraval

[Cunningham és mtsai 2010, Téth 2006].

Arckoponya

Az arckoponya fejlédési rendellenességei gyakran csak minor anomalidk, azaz
6nmagukban nem okoznak funkcionalis zavart, lehetnek normal variansok, azonban mas
rendellenességekkel tarsultan jelezhetnek kromoszoma-eltérést vagy sulyosabb fejlédési
rendellenességet (példaul cardiovascularis, illetve craniospinalis malformatiét),
prenatalis felismerésiikknek ezért van nagy jelentGsége. Az arckoponya esetében

vizsgaland6 a szemek, az orr, az ajkak, a flulek és az &ll morfologidja, azonban
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ultrahangon ezek a képletek kevéssé és alacsony hatasfokkal vizsgélhatoak, eltéréseik
ritkdn kertlnek felismerésre. Az ultrahang-technika fejlédésével az ajak- (cheiloschisis)
és szajpadhasadékot (palatoschisis) egyre gyakrabban ismerik f6l prenatalisan, az
ajakhasadékot az esetek 14-25%-aban sikeriil korismézni a sziiletés elétt (5. abra) [Jones
2002, Johnson és Sandy 2003].

5. dbra Archasadék

Az arckoponya rendellenességeinek felismerésében Gjabban a haromdimenzids
ultrahangvizsgalat nagyobb hatékonysagot és pontossagot mutat [Tonni és mtsai
2015].

Sziv és nagyerek

A sziv fejlédési rendellenességei a leggyakoribb congenitalis malformaciok,
szlletéskori prevalencidjuk 8:1000 s ezen esetek mintegy felében major, az életet
veszélyeztetd defektus van jelen [Boyd és mtsai 2011, Hoffman 1995, Carvalho és
mtsai 2002]. A cardiovascularis malformaciok 30-40%-ban tarsulnak kromoszéma-
rendellenességgel, illetve mas szervrendszerek eltéréseivel [Copel és mtsai 1988,
Boldt és mtsai 2002].

Kockézati tényezd a nuchalis redd koéros vastagsaga, stlyos szivfejlodési
rendellenesség az anya anamnézisében (személyes, csaladi, korabbi terhességek),
anyai diabetes mellitus, magzati szivritmuszavar a koraterhességben, illetve cardialis

terratokén expozicio a koraterhesség soran. Amennyiben legaldbb egy kockazati
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tényez0 jelen van, a terhesség magas rizikdjunak tekintendd. A két csoport kiilonb6z6

ellatast igenyel [Cunningham és mtsai 2010, Carvalho és mtsai 2002, Hobbins 2008/2].

Az alacsony rizikoju csoport rutin ultrahang vizsgalaton vesz részt a 18-22.
héten, mely vizsgalat sordn mind a négyiregi, mind pedig a kifolyasi traktus sikja
vizsgéalando. A négyiiregii kép a rekesz folotti transzverzalis sikban jelenitheté meg.
Ezen a képen vizsgalhato: a sziv mérete, mellkasi elhelyezkedése, tengelye, a pitvarok,
a kamréak, a foramen ovale, a pitvari septum primum, a kamrai septum és az
atrioventricularis billentylilk. Ezen a képen a magzat szivét érintd major
rendellenességek kortlbelll 60%-at lehet detektalni. A jobb és bal kifolyasi traktus
vizsgalata informaciot szolgaltat az aorta, arteria pulmonalisok, valamint az aorta- és
pulmonalis billentylik allapotarol, valamint a nagyerek eredésérdl. A kifolyasi traktus
latotérbe hozhato, ha a transducert cranialis iranyba mozgatjuk a négyuregi sikbol
[Allan 2003]. Amennyiben a vizsgalé a kifolyasi traktust is latotérbe hozza, magasabb
aranyban diagnosztizalhatok a malforméacidék [Cunningham és mtsai 2010, Hobbins
2008/2, Allan 2003].

A magas rizikéju csoport esetében korai, specialis magzati echocardiographia
végzendd. A magzati echocardiographia a 11. gesztacidés héttdl elvégezhetd, a 14.
héten pedig a rendellenesség teljes mértékben diagnosztizalhatd majdnem minden
esetben (84-95%) [Allan 2003, Ozkutlu és mtsai 2010]. A vizsgalat ismétlése
szlikséges lehet a 20. hét tdjan. Amennyiben a NT kdros értéke hivja fel a figyelmet a
magasabb kockazatra, a vizsgalatra késobb keriil sor. Néhany rendellenesség csak
késobb ismerhetd fel ultrahang vizsgalattal, ilyenek a cardiomyopathidk, a tumorok és

a valvularis stenosisok egy része [Cunningham és mtsai 2010, Persico és mtsai 2011].

Tiido, rekesz

A tiid6 fejlodési rendellenességei viszonylag ritkdk, de az 0jsziilott postnatalis
ellatasa szempontjabol lényeges a prenatalis diagnédzis. A 18. heti ultrahang-
szirévizsgalat soran a mellkasban latétérbe hozhatdk a magzati tudok. A sziv koril

helyezkednek el, kitoltve a mellkas kétharmadat. Fejlodésiikben szerepet jatszik a
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magzatviz megfeleld0 mennyisége, stlyos oligohydramnionhoz tarsulhat a tiidd

hypoplasiéja (Potter-szekvencia).

A cysticus tlidoelvaltozasok esetében a tiidoben kiilonb6zd eredetii cysticus
képletek jelennek meg. Az elvaltozésok harom csoportba oszthatdk: szoliter és multiplex
tiidOcystak, illetve congenitalis cysticus adenomatoid malformécid6 (CCAM). Utobbi
altalaban egy tiidélebenyre lokalizdlodé multicystds hamartoma. A tiidé fejlodési
rendellenességeinek 47-80%-at teszi ki, prevalencija 0,3-0,9/10000 [Martinez 2001,
Paek és mtsai 2003, Cavoretto és mtsai 2008]. Prenatalis ultrahang vizsgalattal akkor
ismerhet6 fel, ha a cystak mérete ezt lehet6vé teszi (1. csoport: 10-20 mm, Il. csoport: 5-
10 mm, II. csoport: ultrahanggal nem azonosithatd). Nagyméretii elvaltozds a
mediastinalis képleteket dislocalhatja, amely a nyel6csé kompresszidjan keresztiil a
magzatviz felszaporodasdhoz vezethet. Gyakran tarsul méas szervrendszerek
rendellenességeivel (sziv, vese, hydrocephalus, csontrendszer), ezért fontos a magzat

részletes kivizsgalasa.

Tiiddsequestratio esetén a hamartoma szisztémas vérellatast kap altaldban az
abdominalis vagy a thoracalis aortabol, vénas elvezetése pedig a vena cava inferior vagy
a vena portae felé torténik. Ultrahanggal vizsgalva leggyakrabban a kiscystds CCAM (l1I.
csoport) képe lathatd, de a szisztémas vérellatds igazoldsa donté a diagndzis
szempontjabol. Intralobularis formaja a gyakoribb, de ezt ritkan diagnosztizaljak.
Extralobaris forméaja az esetek 90%-aban a bal als6 lebenyben helyezkedik el, diagndzisa
egyszeriibb. Bronchiogen vagy tiid6 cysta altalaban mellkasi cysticus képletként jelenik
meg, elhelyezkedhet a mediastinumban vagy a tiidovel sszefiiggéen [Cavoretto és mtsai
2008, Wallis 2000].

Rekeszsérv esetén hasi szervek jelennek meg a mellkasban a rekesz
folytonossaghianyanak kovetkeztében. Incidenciaja korulbelil 1:3700 sziiletés. 90%-
ban a bal oldalon talalhat6. A 18. heti ultrahang vizsgalat soran diagnosztizalhatd. A
rekesz ive nem kovethetd végig, a mellkasban megjelennek a magzat hasi szervei (m4j,

gyomor, belek), melyek dislocaljak a mediastinumot és a szivet. A mellkasi térsziikités
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miatt stlyos esetben tiidShypoplasia alakulhat ki [Cunningham és mtsai 2010, Ruano
és mtsai 2016].

Hasfal

Az eliilsé fali rendellenességek (gastroschisis, omphalocele) viszonylag
gyakoriak, gyakran jarnak egyutt emelkedett anyai szérum alfa-fetoprotein értékkel. A
rendellenességek gyakran okoznak IUGR-t (intrauterine growth restriction), mely a
maj érintettségével egyiitt fontos prediktiv tényezd a terhesség kimenetelében

[Hobbins 2008/3, Nicholas és mtsai 2009].

Gastroschisis esetében a defektus a teljes falvastagsagot érinti, tipikus esetben
a koldokzsinor jobb oldaladn helyezkedik, azt nem foglalja magéba. Rajta keresztiil
belek tiiremkednek eld, melyeket nem borit amnioperitonealis hartya. Mindig
polyhydramnionnal jar egyitt. Incidencidja 1:2000-1:5000 és gyakrabban jelentkezik
fiatalabb anyak gyermekeinél. A diagnozis a 18-19. héten megtorténhet, az ultrahang
szenzitivitasa a rendellenesség kimutatasaban 80% kaorili [Jo6 és mtsai 2010, Barisic
és mtsai 2001], és a sziilok kérésére a terhesség a 24. hétig megszakithato a jelenlegi
magyar jogszabalyok alapjan. Amennyiben a diagnozis késdbbi, a belek allapotanak
szoros ultrahangos kovetése szilkséges, és amennyiben bélelhalas jelei mutatkoznak,
a terhesség befejezése indokolt lehet. Minden esetben csaszarmetszés javasolt, mivel
hiivelyi sziilés esetén a belek sériilhetnek, illetve a fertdzés kockazata is nagyobb. A
terhességet mindenképp a 35. hét elott be kell fejezni, mert késébb rosszabbak a
repositio esélyei [Cunningham és mtsai 2010, Hobbins 2008/3, Hidaka és mtsai 2009].

Az omphalocele esetében a koldokgytirin keresztiil hernidlédnak a hasi
zsigerek, tehat median elhelyezkedésti a defektus és a koldokgyliriit magéaba foglalja.
A kitliremkedé beleket, mdajat amnioperitonealis hartya fedi. Mindig
polyhydramnionnal tarsultan fordul elé. Eléfordulasa 1:6000 élvesziiletés. A 11. hét
elott fiziologids a herniatio, de ha ez a késdbbiekben is fennmarad, akkor beszéliink
omphaloceler6l. A 18-19. heti ultrahang vizsgalaton diagnosztizaljak leggyakrabban.

A prenatalis ultrahang-diagnosztika szenzitivitasa 75% koril van, de leirtak 90%-0s
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hatékonysagot is [Fadda és mtsai 2009, Levi és mtsai 1991, Jod és mtsai 2010, Barisic
és mtsai 2001]. Korulbelil 50%-ban mas eltéréssel vagy kromoszoma-
rendellenességgel tarsultan jelenik meg, ezért indokolt a magzat citogenetikai és
echocardiographias vizsgalata. Minél kisebb a rendellenesség, annal nagyobb az
aneuploidia valosziniisége. Amennyiben kizarhaté mas rendellenesség jelenléte, a
terhesség befejezése nem indokolt, a terhesség akar a terminusig viselhet6 [Hidaka és
mtsai 2009].

Gyomor-bélrendszer

A 14. hét utan a magzati gyomor lathatova tehetd az ultrahangvizsgalat soran.
A masodik és harmadik trimeszteri vizsgalatokon a m4j, epehdlyag, Iép és a belek is
vizualizalhatéak sok fetus esetében. Ha a gyomor nem jelenithetd meg, az tobb
rendellenességre is utalhat, példaul oesophagealis atresiara, hernia diaphragmaticara,
elils6 hasfali defektusokra (gastroschisis, omphalocele), illetve neurologiai
eltérésekre. Amennyiben gyomortelédés nem lathaté, a vizsgalatot meg kell ismételni
[Cunningham és mtsai 2010, Hobbins 2008/3].

Az oesophagus atresia az oesophagus egy részének hianyat jelenti, mely az
esetek 85%-dban a trachea bifurcatioja folott taldlhatdé és  90%-ban
tracheooesophagealis fistula is jelen van. El6fordulasa 1:3000 élvesziiletés. A 18. heti
ultrahangon diagnosztizalhatd, a gyomortelédés hianya, illetve a polyhydramnion
hivhatja fel ra a figyelmet. Amennyiben tracheooesophagealis fistula is tarsul, van
gyomorteldédés, emiatt viszonylag alacsony, 10-40% a prenatalis detekcios rata és
altalaban kés6i a diagnézis (harmadik trimeszter) [Whitlow és mtsai 1999, Grandjean
és mtsai 1999, Wallis 2000]. A 23-24. héten a proximalis csonk tagulata is
megjelenhet. Gyakran, korilbelul az esetek felében tarsul mas eltéréssel, korilbelul
20%-ban aneuploidiaval, 40%-ban fejlédési visszamaradottsaggal, leggyakrabban
pedig szivfejlodési rendellenességgel. Ezek koérismézésére magzati citogenetikai és
echocardiographias vizsgalatok elvégzése indokolt [Cunningham és mtsai 2010,
Hobbins 2008/3, Brantberg és mtsai 2007, de Jong és mtsai 2010].
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A belek megjelenése valtozik a magzat érése sordn. A belek echogenitasanak
ndvekedése leggyakrabban normal variéns, de kialakulhat véres magzatviz lenyelése
kovetkeztében is. Amennyiben a belek echogenitasa a csontokét megkozelité mértéki,
nagy az eseély arra, hogy gastrointestinalis malformatio, 21-es triszdmia, cysticus
fibrosis vagy congenitalis infekcidé (példaul cytomegalovirus) &ll az elvaltozas
hatterében [Cunningham és mtsai 2010, Hobbins 2008/3, Hemming és Rankin 2007].

A duodenum atresia lehet folytonossaghiany, membranosus elvaltozas vagy
kiilsé kompresszio (példaul pancreas annulare) kovetkezménye. Eléfordulasa 1:6000-
1:10000 élvesziletes. Az esetek harmadéaban 21-es triszomiaval tarsul, 50%-ban
multiplex rendellenesség részeként fordul el6. A 18. heti ultrahang-sziir6vizsgalat
soran mar megjelenhet a jellegzetes ,,double bubble” jel. A két ,,buborék™ a kitagult
gyomor és a tagult proximalis duodenum. Altalaban polyhydramnion kiséri az
elvéltozast. Diagndzisa citogenetikai és echocardiographias vizsgalatokat indokol a
tarsuld fejlédési anomaliak kimutatasara [Cunningham és mtsai 2010, Hobbins
2008/3].

A bélatresia 95%-ban kizarolag a vékonybelet érinti. Gyakorisdga 1:10000
¢lvesziiletés. Morfologiailag négy tipusa kiilonithetd el:
1. tipus: az atresia utani bélszakasz intakt, fala ép
2. tipus: az atresia utani szakaszon a béllumen besziikiilt, a bél gyakran
megrovidilt
3. tipus: multiplex elvaltozasok, atresia mashol is
4. tipus: hidnyzik a dorsalis mesenterium és a belek megrovidiltek
Valoszinlileg teratogén hatds kovetkeztében alakul ki. A madésodik és harmadik
trimeszteri ultrahang vizsgalaton polyhydramnion és tagult bélkacsok jelenléte,
valamint t6bbszoros nivoképzodés felveti a gyanujat. A vastagbél és az anus atresiaja
kevésbé sikeresen diagnosztizalhato elvaltozasok, mert ezeknéel a polyhydramnion
nem jellemzo eltérés, illetve a belek sem olyan kifejezetten tagultak, mint a vékonybél
esetében. A tagult, folyadékkal telt rectum esetleg latotérbe hozhaté a hugyholyag és
a sacrum kozott [Cunningham es mtsai 2010, Hobbins 2008/3, Hemming es Rankin
2007].
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A Hirschsprung-kor velesziiletett intestinalis aganglionosis, melynek
kovetkeztében a vastagbél egy része, leggyakrabban az alsé szakasza kitagul.
El6fordulasa 1:5000 ¢élvesziiletés, fitkban négyszer gyakoribb. A masodik trimeszter
utan tagult belek és sokszor polyhydramnion hivja fel a figyelmet az elvaltozasra,
elkllonitése azonban nehéz példaul a vastagbél atresiajatol vagy a cysticus fibrosistol
[Cunningham és mtsai 2010].

Urogenitalis rendszer

Az urogenitalis rendszer malformatioi a leggyakrabban diagnosztizalt fejlodési
rendellenességek, sziiletéskori prevalencidjuk 0,5% kortli. A magzati vesék mar a 14.
héttél lathatova tehet6k a gerinc mellett, a 18. heti ultrahang vizsgéalaton pedig mar
biztonsaggal megitélhetok. A fejlédés elsé 18 hetében a magzatviz a placentabdl és a
membranokbol szarmazik, azonban a 16. hetétol fokozatosan a fetalis vesék veszik at
termelését. A vérandéssdg maésodik felében jelentkezé oligohydramnion
leggyakrabban a vesék funkci6zavarara utal. Ha legalabb az egyik vese normalisan
funkciondl, a magzatviz mennyisége normalis lehet, de mar jelentkezhet eltérés is
[Zhou és mtsai 1999].

Ha az egyik vagy mindkét vese hianyzik, vese agenesiarol beszéliink. Sziletési
prevalencidja 1:4000. Ultrahangon a magzat veséje nem hozhatd latétérbe, helyét a
megnagyobbodott mellékvese tolti ki (gynevezett ,lying down adrenal sign”).
Amennyiben az agenesia kétoldali, a htigyholyag telédése hianyzik, illetve sulyos
oligohydramnion van jelen. A magzatviz jelentdsen csokkent mennyisége ebben az
esetben Potter-szindromat hozhat létre: lenyomott orr, lesimult ful, jellegzetes
arckifejezés (Potter-arc), kényszertartasok miatt csip6 dysplasia, dongaléb, hypomelia,
sirenomelia, arthrogryposis, magzati retardatio és tiidéhypoplasia (egyrészt a
magzatviz bronchopulmonalis secretiojanak és resorptiojanak elmaradéasa, masrészt
pedig a mellkas intrauterin kompresszidja miatt) [Cunningham és mtsai 2010, Zhou és
mtsai 1999, Becker 2009, Wolf 2014].
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A polycystas vesebetegségnek két forméaja ismert, az autoszomalis dominans
oroklédésn valtozatot nevezik adult forménak is (Potter type I11), mert jellegzetesen
feln6tt korban manifesztalodik. Leirtak prenatalisan diagnosztizalt eseteket is. Az
infantilis forma (Potter type I) autoszémalis recessziv 6roklodést mutat, altalaban
kétoldali és mar prenatalisan is diagnosztizalhato. Eléforduldasa 1:10000-1:40000
élvesziiletés. A gyiijté tubulusok tagulata miatt apro, 1-2 mm-es cystak keletkeznek,
melyet progressziv fibrosis kisér. Ultrahangon nem lathatoak a cystak, csak a vesék
megnagyobbodasa és hyperechogenitasa. Jellemzd tovabba az oligohydramnion, a
hugyholyag telédésének hianya, illetve a magzat kényszertartasa. A maj is érintett,
cysticusan degeneralt, majfibrosis alakul ki. A tiidok is érintettek lehetnek. Az
elvaltozds a postnatalis ¢lettel nem Osszeegyeztethetd, ezért a sziillok kérésére a
terhesség megszakitasa indokolt lehet [Cunningham és mtsai 2010, Zhou és mtsai
1999, Wolf 2014].

A multicystas vese dysplasia esetében nincs ép vese parenchyma, annak helyét
a gyljtdcsatornakbal keletkezd 10-20 mm-es cystak és kozottiik kdtdszovet tolti ki.
Az esetek kétharmadaban egyoldali az elvaltozas. A kétoldali forma
oligohydramnionnal jar egyiitt. El6fordulasa 1:10000 élvesziiletés, fiakban gyakoribb.
A 18. heti ultrahang-sziir6vizsgalaton az esetek nagy része felismerhetd, a vesék
szabalytalan alakuak, a cystdk kimutathatdak, szdldfiirtszerlien helyezkednek el és
nem kommunikalnak a renalis pelvissel. Kétoldali megjelenésnél oligohydramnion
lathato €s hianyzik a holyagtelddés, mig egyoldali esetben a magzatviz mennyisége
altaldban normalis, de akér polyhydramnion is megjelenhet. Egyoldali formaja,
amennyiben nem tarsul mas, sulyos fejlédési rendellenességgel, az élettel
Osszeegyeztethetd, mig kétoldali formdja a vesefunkcid hidnya miatt a terhesség
Kiviselése esetén is az Gjszulott halaldhoz vezet [Zhou és mtsai 1999, Becker 2009,
Wolf 2014].

A vizeletelvezetd rendszer sziikiilete a proximalis szakaszok tagulatat okozza.
Az ureteropelvicus atmenet elzarodasa az Ujszilottkori hydronephrosis leggyakoribb
oka. Enyhe esetben csak a vesemedence és a kelyhek tagultak (pyelectasia), ha

azonban ez az allapot hosszasan fennall, a vese parenchyma elvékonyodik és kialakul
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a hydronephrosis. A nemzetkdzi irodalomban gyakran hasznaljak a két kifejezést
szinonimaként. Az elvaltozas a masodik- vagy a harmadik trimeszteri ultrahang
vizsgalaton diagnosztizalhato, a fent leirt elvaltozasok lathatdak. Hydronephrosis
esetén szoliter cysta képét mutato zsakvese jelenik meg a képalkoton.

A 20. hét el6tt a pyelon normalis atmérdje 4 mm alatt van, ha ennél tagabb, a 34. héten
Ujabb vizsgalat sziikséges, ekkor a 7 mm-né tadgabb pyelon esetében beszélink
pyelectasiarél. A hydronephrosis diagnozisa gyakori, 2-5,5%, azonban az esetek nagy
részében spontan regredial [Fadda és mtsai 2009, Levi és mtsai 1991, Becker 20009,
Sairam és mtsai 2001]. Az ureterovesicalis junctio elzarédasa megaloureter
kialakuldsaval is jar, ez az elvaltozas fiukban négyszer gyakoribb. A héatso
urethrabillentyti kovetkeztében kialakult sziikiilet esetén tagul a htigyholyag, az ureter,
valamint a vesemedencék, illetve a vesék is karosodnak. A korkép sulyos
oligohydramnionnal és kdvetkezményes Potter szekvencidval jarhat. A vizeletelvezet6
rendszer tagulata a magzat hasfalat feszitve rectus diastasist hoz létre, mely a
megsziiletéskor aszalt szilvara emlékeztet (,,prune belly syndrome’) [Cunningham és
mtsai 2010, Zhou és mtsai 1999, Becker 2009].

A petefészek cysta az egyik leggyakoribb hasi terime a lany magzatok
esetében, el6forduldsa korilbelil 1:2600 terhesség. A prenatalis ultrahang vizsgélat
fejlodésével egyre tobbszor detektaljak mar a terhesség soran. Koreredete a mai napig
sem tisztazott. Altalaban hormont termelnek és benignusak. Gyakran jelentkezik
diabeteses, toxaemias varanddsok magzatainal, illetve Rh-izoimmunizacio esetén.
Altalaban kis méretii és nincs klinikai konzekvenciaja, mert spontan regredial. Ritkan
komplikalt forma is el6fordulhat, komprimalhatja a kornyezd szerveket, rupturalhat és
vérezhet is. A leggyakoribb komplikacio a cysta csavarodasa, amely a petefészek teljes
vagy részleges ischaemiajat és necrosisat idézheti el6 [Ben-Ami és mtsai 2010, Heling
és mtsai 2002]. A ndi nemi szervek malformacioi koziil a Miiller-csé fejlodését
érintéek a leggyakoribbak, melyek érinthetik a tubdkat, a méhet, a cervixet és a hiivelyt
is. Amennyiben a két Mdller-cs6 egyesiilési zavara okozza a anomaliat, a szervek
septaltak, esetleg megkett6z0dottek lehetnek. A Miiller-csé jellegzetes fejlodési
zavara a MRKH-syndroma (Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser),  melynek

kovetkeztében a hiively fels6 kétharmada és az uterus nem fejlédik ki [Hotejsi 2012].
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A férfi nemi szervek rendellenességei viszonylag ritkdk, kozilik a
hypospadiasis egyre gyakrabban fordul eld, prenatalisan azonban nagyon ritkdn

diagnosztizalhato.

Végtagok

A végtagi rendellenességek megjelenhetnek o6nalléan vagy szindromak
részeként, Kiterjedt csontosodasi eltéréseket okozva. A legtébb rendellenesség
prenatalisan ritkan ismerheté fel. A magzati femur, illetve Gjabban a humerus
hosszanak mérése a biometria vizsgalat része (6. abra). A magzat végtagjait végig
kovetve latotérbe hozhatoak az izlletek, a kéz, valamint a labfej, illetve azok eltérései.
A végtagi rendellenességek prenatalis ultrahang diagnosztikajanak hatékonysaga 25%
kordl van [VanDorsten és mtsai 1998, VanDorsten és mtsai 1998, Kevern és mtsai
2003, Holder-Espinasse és mtsai 2004].

6. dbra ROvid csdves csontok

A dongalab (pes equinovarus) a leggyakoribb a végtagi eltérések kozil. A
labfej supinalt és adducalt helyzetben rogziil, a 1ab medial felé rogziil, ,,bab” alaku, a
sarok magasan all. Prevalenciaja 1:1000 élvesziletés, de intrauterin prevalencidjat
egyes kutatdsok 1:250-re teszik. A dongalab esetek fele kétoldali és mas
rendellenességgel tarsultan jelenik meg (18-as triszomia). Oligohydramnionnal is

25



DOI:10.14753/SE.2018.2180

el6fordulhat, a mozgast korlatozd eltérések kovetkeztében is 1étrejohet
(neuromuscularis és vel6cs6zarodasi rendellenességek), illetve amnion szalagok miatt
masodlagosan is kialakulhat. Felismeréséhez kilon ki kell térni a labfejek helyzetének

vizsgalatara (7. abra) [Bar-On és mtsai 2005].

7. dbra Dongalab

Lepény, kdldokzsinor

A lepény tartja fent a kapcsolatot az anya és a magzat kozott. Megfeleld funkcidja
alapvet6 a fetus normalis fejlédésében és novekedésében. Vizsgalata soran ki kell térni
elhelyezkedésére, foleg a méh passziv szakaszahoz és a cervixhez vald viszonydra, illetve

az esetleges rendellenességeire [Bowman és Kennedy 2014].

Placenta previanak nevezzik azt az eltérést, amikor a lepény részben (partialis)
vagy teljes egészében (totalis) az uterus passziv részén tapad. Ezt az eltérést csak a
masodik trimesztert kdvetden lehet diagnosztizalni, hiszen ezt megelézden a lepény
tapadadsa gyakran feljebb keril. Prevalencidgja 2,8:1000 szilés. Gyakoribb
ikerterhességeknél és csaszarmetszést kovetd varanddssagok soran [Vintzileos és mtsai

2015, Moore 2014].
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Placenta accreta esetén a lepény tapadasa eléri a myometriumot (placenta increta
esetén a serosat, placenta percreta esetén pedig a kornyez6 szerveket). Prevalenciaja 1:10
placenta previa esetén, mig egyeb esetben 4:10000. A placenta accreta kdrismézése
nehéz, increta és percreta esetén jobban lathatova tehet6 az invazio [Vintzileos és mtsai

2015, Moore 2014].

A koldokzsinor tapadasanak vizsgalata is fontos, mert befolyasolja a magzat
tapanyagellatasat. A marginalis tapadas gyakrabban jar egydtt intrauterin retardatioval. A
vitorlas tapadas (insertio velamentosa) esetén a koldokzsindr erei a burokban tapadnak és
ebben futva érik el a lepényt, igy az erek kevésbé védettek. Vitorlas tapadas gyakran jar

egyutt az egyik umbilicalis artéria hianyaval.

A lepény érettsége Grannum 1988-as ajanlasa szerint itélhet6 meg az ultrahang-
kép alapjan:
0. fokozat: a chorionlemez éles hatard, szerkezete homogén. I.-11. trimeszter
1. fokozat: a chorionlemez hullamos, elszértan echodens reflexiok. 30-32.
hét
2. fokozat: tagolt chorionlemez, septumok. 30-36. hét
3. fokozat: a chorionlemez a septumoknak megfeleléen behtuzodott, nagy,
echodens teruletek. 36. hét utan
Jelentdsége akkor van, ha a biometriai adatoknak nem felel meg a placenta érettsége.
Ebben az esetben retardacio valoszinisithetd, illetve tiidoéretlenség lehetdsége is

felmerll [Bowman és Kennedy 2014, Moore 2014, Bakos 2006].

A koldokzsinor esetében fontos a hossz vizsgalata, mert befolyasolja a magzat
mozgasat. Normalisan a terminus kézelében 50cm koruli a hossza. Révid kéldokzsinorrdl
beszéliink, ha kevesebb, mint 30 cm, hosszurol pedig 80cm-es hosszusag folott. A
koldokzsindr csavarodasa is vizsgalando (Cl: coiling index), a csavarodas hianya utalhat

kromoszoma-rendellenességre, magzati distresszre, illetve magzati retardaciora.

A koldokzsinorban futd erek latjak el a magzatot. Az singularis umbilicalis artéria

van jelen a varandossagok 0,2-1%-aban. Tarsulhat magzati anomaliakkal (sziv-, kozponti
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idegrendszeri- és vese fejlodési rendellenességek, 13-as €s 18-as triszomia), ezért fontos
a korismézése [Moore 2014, Bakos 2006].

Magzatviz

A magzatviz termeleseért a 16-18. terhességi hét el6tt a placenta és a
membranok felelosek, majd a 16. hét utdn fokozatosan a fetalis vesék veszik at ezt a
szerepet egészen a terminusig, tehat a terhesség masodik felében a magzatviz forrasa
a magzati vizelet. A 20. héten a termelés korulbell 5ml/h, ami a terminusra 50ml/h-
ra emelkedik. A magzatviz abnormalis mennyisége jelzésértékii, hatterében gyakran
all fejlédési- vagy kromoszoma-rendellenesség. Tobb objektiv mérési modszer is
hasznalhat6 a magzatviz mennyiségének mérésére. Egyik a magzatviz index (amniotic
fluid index: AFI), melynek kiszamitasahoz a magzatviznek a méh négy quadransaban
centiméterekben mért legnagyobb verticalis vastagsagat kell 6sszeadni. Normal értéke
a 16. hét utan 8-24cm, de ez persze fuigg a gesztacios kortol is. Masik mérési modszer
a magzatviz legnagyobb verticalis atméréjének mérése. Normal értéke 2-8cm. Ezt a

maodszert ink&bb ikerterhességek esetében alkalmazzak [Moore 2014, Bakos 2006].

Oligohydramnionrol beszéliink, amennyiben a magzatviz mennyisége
kevesebb a normalisnal (a harmadik trimeszterben kevesebb, mint 500ml). Az
oligohydramnion lehet:

e amnialis (id0 el6tti burokrepedés, magzatvizszivargas),

e maternalis (anyai €hezés, kevés folyadékbevitel, dohanyzas),

o fetalis (az urogenitalis rendszer rendellenességei),

e illetve fetomaternalis, placentaris (pl. centralizalt keringés) eredeti.
Fennallasa esetén az uterus novekedése elmarad a varttél, a magzatmozgasok
renyhébbek, sokszor fajdalmasak a varandos szamara. Ultrahangon lathatd a
magzatviz csokkent mennyisége, a magzatviz-index 5 cm alatti, a legnagyobb
verticalis atméré pedig a 2 cm-t nem haladja meg. Ha nem lathatd magzatviz,
anhydramnionrdl beszélink. A sulyos oligohydramnion jellegzetes malformatios
szekvenciat hoz létre (Potter-szekvencia), mely megegyezik a fentebb emlitett Potter-

szindroma fenotipusaval (Potter-szindromarol csak kétoldali vese agenesia esetén
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beszélhetlink). A varandéssag harmadik trimeszterében a méh kontrakcidk
kovetkeztében a kdldokzsindr és a placenta 6sszenyomaodhat, ami magzati hypoxidhoz

vezethet. Oligohydramnion esetén a prenatalis mortalitas kdzel 10% [Bakos 2006].

Polyhydramnion esetén a magzatviz felszaporodott. Mennyisége az adott
terhességi héten mert atlag 200-250%-a, a varanddssag méasodik felében 2000ml folott
van. A terhességek 1-2%-aban fordul el6. Koreredete szerint négy csoportba oszthato:

e amnialis (chorioamnionitis, infekcio),

e maternalis (diabetes mellitus, praececlampsia, vesegyulladas, lues),

o fetalis (ikerterhesség, fejlédési rendellenességek: a magzatviz nyelését,

felszivodasat akadalyoz6 anomaliék)

e ¢sismeretlen eredetii.
Jellegzetes, hogy az anya hasa megnagyobbodott, feszil, testsilya megndvekedett.
Gyakran panaszkodnak a kismamdk nehézlégzésrdl. A magzati szivhang altalaban
halkabb. Ultrahangvizsgalattal Kiterjed echomentes teriilet van a magzat és az uterus fala
kozott, a magzat €s a koldokzsindr lebeg a felszaporodott folyadékban. Enyhe esetrdl
beszéliink, amennyiben a legnagyobb verticalis atmér6é 8-11cm, mérsékelt esetben 12-
15cm, mig sulyos-fokd magzatviz gyarapodaskor meghaladja a 16cm-t. A magzatviz-
index jelentds polyhydramnion esetén meghaladja a 24cm-t. Polyhydramnion és magzati
retardacio egyuttes jelentkezése kromoszdéma-rendellenességre hivja fel a figyelmet és
citogenetikai vizsgalatot indokol [Moore 2014, Bakos 2006].

2.3 Kromoszéma-rendellenességek esetén észlelt ultrahang-eltérések

A kromoszdma-rendellenességek sziiletéskori prevalenciaja 1:180 kordili, és az
esetek mintegy kétharmadaban aneuploidia, illetve polyploidia detektalhaté [Torok
2006]. Bizonyos fejlodési rendellenességeknél mar emlitést tettem arrdl, hogy gyakran
tarsulnak citogenetikai abnormalitassal. Ezen rendellenességek detektélasa az ultrahang-
sziirés soran kromoszomavizsgalatot indokolhat. A 1. tablazatban az egyes kromoszéma-
eltérésekkel gyakrabban egyiitt jaro fejlodési rendellenességeket emeltem ki [ TOrok 2006,
Shaw és mtsai 2008].
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1. tblazat: Gyakori kromoszoma-rendellenességek és ultrahang eltérések

21-es |[18-as |13-as

triszdmia [triszomia |triszomia | Triploidia] Turner
Ventriculomegalia + + + +
Holoprosencephalia + +
Plexus choroideus cysta +
Dandy-Walker komplex + +
Archasadék + +
Micrognathia + +
Orr hypoplasia +
Nyaki 6déma/ Cystikus hygroma |+ + + +
Rekeszsérv +
Szivrendellenesség + + + + +
Omphalocele + + +
Duodenum atresia +
Oesophagus atresia + +
Hyperechogen belek +
Vese rendellenesség + + + + +
ROvid végtagok + + + +
Széles csipOszog +
Clinodactylia +
Atfedd ujjak +
Polydactylia +
Syndactylia +
Dongalab + + +
Novekedési retardacid + + +
Oligohydramnion +

2.4 A Doppler-vizsgéalat alkalmazasa

A Doppler ultrahang mod a vér aramlésdnak vizsgélatat teszi lehetéve. A
varandossag els6 harmadaban a ductus venosus, az anyai arteria uterina, a koldokartériak,

koldokvena, a vena jugularis és az arteria carotis communis vizsgélata sziikséges.

A ductus venosus aramlasa normalisan folyamatos. A terhesség 11-13 hetében a
ductus venosusban észlelt kdéros aramlas szoros kapcsolatot mutat kromoszoma-
rendellenességekkel, cardialis rendellenességekkel és a terhesség koros kimenetelével

[Shaw és mtsai 2008]. Down-koros magzatok kortlbelil 80%-aban figyelhetd meg koros
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aramlés, mig kromoszoma-rendellenességet nem hordozé magzatoknak csak 5%-&ban
[Nicolaides 2004]. Mivel a ductus venosus kdros aramléasa és a kiszélesedett magzati
tarkored6 kozott nincs szignifikans oOsszefliggés a vizsgalatok szerint, az els
trimeszterben a két paraméter vizsgalata noveli a sziirés hatékonysagat.

A koldokartéeria vizsgalata a 21-es triszomiaval kapcsolatban nem informativ, azonban
18-as triszomias esetekben az &ramlas impedancidja emelkedett lehet és az esetek
korllbelll 20%-aban perzisztald reverse end-diasztolés (REDF) aramlas figyelheté meg
[Nicolaides 2004, Bakos 2006].

2.5 Haromdimenziés ultrahangvizsgalat

A haromdimenzids ultrahang dinamikusan fejlédé képalkotd eljaras. Sikerében
szerepet jatszik, hogy olcsd, a hasznalt gépek kompaktak, illetve gyors vizsgalatot tesz
lehetévé, melynek eredményeképpen néhany percen belll térbeli képet kaphatunk a
vizsgalt szervrél. A technika a kétdimenzids képalkotasra épiil és szadmitogépes
programok segitségével érhetd el a térbeli megjelenités. A programok héaromféle
maodszert hasznalnak a térfogat abrazolaséara. Az egyik az indirekt madszer, mely soran a
tér egyes pontjainak leképezését kovetden egy koztes geometriai forma jelenik meg, mely
leginkabb hasonlit a vizsgalt objektumhoz. A direkt modszernél nincs szikség koztes
formara, a vizsgalt objektum adatai kozvetleniil képez6dnek le a képernyén. A harmadik
modszer a metszeti rekonstrukcié, melynél kétdimenzios metszeti képeket latunk, azok

azonban egyszerre abrazolhatoak [Pretorius és mtsai 2014, Pal és Vajda 2006].

A haromdimenziés technika megjelenésével gyakorlatilag egy idében indult meg
annak sziilészeti felhasznaldsa is. Az elsd trimeszterben a hdromdimenzids technika
segitségével pontosabb képet kaphatunk az embriondlis képletekrdl, igy bizonyos
rendellenességek korabban felismerésre keriilhetnek. Az els6 trimesztert kvetéen mar a
legtdbbb magzati képlet vizsgalhatova valik. A magzat fej esetében a kétdimenzios
technikaval nehezen latotérbe hozhato corpus callosum is vizsgalhato 3D technikaval,
illetve az arc minor eltérései is megjelenithetéek, melyeknek a kromoszoma-
rendellenességek diagnosztikdjaban van jelentds szerepe. A térbeli képalkotas lehetdvé

teszi a teljes magzati gerinc egyidejli vizsgalatat, illetve segitségével az egyes csigolyak
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&s a végtagok is abrdzolhatéak. A haromdimenziés technika a magzati tiidévolumen
mérésében és a mellkas alakjanak elemzésében is egyedulallé [Pl és Vajda 2006, Pooh
2012].

Az UGjabb szamitogépes programok képesek a négydimenzids képalkotasra,
melyek lehet6vé teszik a mozgas monitorozasat is. Ennek a technikanak a sziv
vizsgalatdban van nagy jelentdsége, hiszen a sziv képletei sokkal részletesen, és valos
idejii mozgasukban jelenithetéek meg [Pretorius és mtsai 2014, Pal és VVajda 2006, Yagel
és mtsai 2007].
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3. Célkitiizések

Célom a prenatalis ultrahang-diagnosztika hatékonysagéanak vizsgalata volt az

ujszilottkorban felismert, illetve patologiai, fetopatoldgiai vizsgalattal kimutatott

fejlodési rendellenességek kimutatasaban.

A vizsgalat soran célul tiiztem ki a kovetkezok vizsgalatat:

1.

Milyen  hatékonysdggal  sikerllt ~ kimutatni a  rendellenességeket
ultrahangvizsgalattal?

Mennyiben tarsultak az egyes szervrendszerek eltérései kromoszéma-
rendellenességgel?

Milyen gyakran fordultak elé az egyes rendellenességek multiplex malformatio
részeként?

Mennyi volt az egyes fejlédési rendellenességek sziiletési prevalenciaja?

Mikor, melyik terhességi héten sikertlt felismerni az egyes rendellenesség-
csoportokat, és hany ultrahangvizsgélat tortént atlagosan?

A kiilonbozé rendellenességek milyen ardnyban tarsultak intrauterin
retardatioval?

Mennyire jellemezte jol az altalunk bevezetett Bizonytalansagi faktor F(B) és

Nehézségi faktor F(N) a rendellenességek felismeréseének nehézségeit?
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4. Modszerek

Vizsgélatunk sordn 2006-2012 kozott az 1. sz. Sziilészeti és NOgyogyaszati
Klinika anyagaban azon eseteket dolgoztuk fel, ahol a fetopatoldgiai leletben, illetve
postnatalis vizsgalat soran fejlédési rendellenességeket diagnosztizaltak. A prenatalis
ultrahang leleteket, a postnatalis klinikai adatokat, valamint a fetopatoldgiai leleteket
dolgoztuk fel. Vizsgaltuk a magzatok szuletési sulyat, gesztacios korat, az anya életkoréat
a szulés/vetélés idején, az elvegzett ultrahangvizsgalatok szamat, valamint a

rendellenesség felismerésének idejét.

Az 1. Sz. Sziilészeti és NOgyogyaszati Klinika prenatalis diagnosztikai
centrumként miikodik, az orszag szdmos részérdl utalnak klinikankra varanddsokat
vizsgalatra, konziliumba a progressziv betegellatas keretében. A genetikai tanacsadason
a munkank sorén - az egyéb tanacsadasi szituaciok mellett - gyakran talalkozunk a méhen
belili magzatnal kimutatott ultrahangeltéréssel. Ezen eltérések lehetnek: 1 - Mas
intézetben elvégzett ultrahangvizsgalat soran észlelt, és a klinikdnkon a Genetikai
Tanacsadas keretében elvégzett genetikai ultrahangvizsgalat soran megerdsitett eltéresek.
2 - Klinikdnkon a rutin terhesgondozas keretében, az ultrahangsziirésen Aatesett
varandosoknal kimutatott ultrahangeltérések, és emiatt a Genetikai Tanacsadasra utalt
esetek. 3 - Egyéb okbdl (pl. biokémiai paraméterekben észlelt eltérés miatt) a Genetikai
Tanacsadasunkra utalt, és az altalunk elvégzett ultrahangvizsgalat soran észlelt eltérések.
4 - Egyéb anyai és magzati okbdl elvégzett echocardiographia, magzati szivultrahang

vizsgélat sorén észlelt eltérések.

Kilon megvizsgaltuk a kromoszéma-rendellenességhez tarsult, a multiplex
malformatié részeként el6fordult fejlddési rendellenességeket, illetve azokat az eseteket,
amelyekben a rendellenesség nem tarsult mas szervrendszer eltérésével. Az irodalmi
adatokkal valo 0Osszehasonlithatosédg érdekeben a rendellenességeket az EUROCAT
tanulmany szempontjait figyelembe véve csoportositottuk. A rendellenességeket 6
fécsoportba soroltuk:

e Agy és gerincveld,

e Arc és nyak,
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e Mellkas,
e Has és hasfal,
e Vese és nemi szervek,

e Végtagok eltéréseit.

A betegeket harom csoportra osztottam, az elsé csoportba (I.) soroltam azon
magzatokat, akiknél a prenatalis ultrahangvizsgalat és a postnatalis/fetopatologiai
vizsgalati eredmények teljes egyezest mutattak, a masodik csoportba (I1.) kerlltek azon
esetek, akiknél a fejlodési rendellenesség csak részben Kerdilt felismerésre. A harmadik
csoport (II.) betegeinél nem kertilt felismerésre az eltérés a sziiletés/vetélés elott.

Részben felismertnek tekintettem azon eseteket, ahol az ultrahangvizsgalat soran
felismerésre kerult az adott szervnek a rendellenessége, azonban a késGbbiekben
(megsziletés/vetélés) utan elvégzett vizsgalatok a feltételezett diagndzishoz képest a
végleges diagndzis eltérd volt. Példaként hozhatjuk, fel az agyi eltérések kozott, ha az
ultrahangvizsgalatok soran oldalkamra tagulatot vagy az agykamra alaki eltéréset irta le
az ultrahang, de a postnatalis vizsgalatok corpus callosum agenesiat/dysgenesiat
igazoltak. Hasonldan el6fordult, példaul végtag €s csontosodas rendellenességeinél, hogy
az ultrahang vizsgalat alapjan dongaldb gyandja merilt fel, azonban a

megsziletés/vetélés utan elvégzett kivizsgalas soran arthrogryposis igazolodott.

Vizsgaltam tovabba a magzati hydrops el6fordulasat, valamint magzati intrauterin

retardacid, poly-, illetve oligohydramnion jelenlétét.

Az ultrahangvizsgalatokat a I. Sz. Sziilészeti és NOogyogyaszati Klinika Ultrahang
Laboratériuméban Philips® HD 11XE (Philips Ultasound) és GE Voluson® 730PRO
(GE Medical System Kretztechnik GmbH & Co OHG), valamint Medison SA9900
ultrahangkésziilékkel torténtek (Medison Co., LTD). A vizsgalatok a 1./3. fejezetben
ismertetett, a Magyar Szilészeti-Noégyogyaszati Ultrahang Tarsasag altal kidolgozott
szakmai protokolloknak megfelelden torténtek. (Szulészeti terhessegi transabdominalis
ultrahangvizsgalat - 2003.02.10.; Magzati echocardiographia - 2003.02.10.; A terhesség
soran javasolt ultrahang vizsgalatok - 2003.02.10).
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A statisztikai feldolgozds sordn az egyes eltérések esetén vizsgéltam a
szenzitivitast. Szignifikancia szamitasndl a Chi-négyzet (¥2) probat alkalmaztam.

Szignifikansnak vettem az eltérést ha p<0,05 volt.
Két Uj paramétert vezettem be az egyes rendellenességek kimutathatdsaganak
jellemzésére. A bizonytalansagi faktor esetén a részben felismert esetek szamat osztottam

a felismert esetek szdmaval (teljesen és részben felismert esetek szamanak 6sszege).

n(részben felsimert)

F(B) =
B) n(részben felismert) + n (teljesen felismert)

A masik paraméter, a nehézségi faktor esetén pedig a nem felismert esetek szamat

osztottam a felismert esetek szamaval.

n(nem felismert)

F(N) =
() n(részben felismert) + n(teljesen felismert)

A Bizonytalansagi és a Nehézségi Faktor szamitasanal alacsonynak tekintettik az
értéket ha 0,5 alatt volt, magasnak tekintettik az értéket, ha nagyobb vagy egyenlé volt
0,5-el de kisebb volt egynél, nagyon magasnak vettiik az értéket, ha toébb volt vagy

egyenld egyel.
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5. Eredmények

Az 1. Sz. Sziilészeti és Nogyogyaszati 2006-2012 kdzott 25700 ajszulott jott
vilagra és 8580 vetélés tortént. A 8580 vetelésbol 5628 esetben indukalt, mig 2952
esetben spontan vetélés kovetkezett be. A vetélések nagy része, 7453 eset (4822 indukalt
és 2631 spontan vetélés) az elsd trimeszterben tortént, mig 1127 vetélés a masodik
trimeszterben (806 indukalt és 321 spontan vetélés). Osszesen 1616 magzatnal fordult eld

a jelzett iddszakban valamilyen fejlddési rendellenesség.

Az 1616 esetb6l 416-ot kizartunk a vizsgalatbdl. Egyrészt kizarasra keriiltek azon
esetek, amelyeknél nem tortént ultrahangvizsgalat és csak a szulés/vetélés utan kerilt
felismerésre a rendellenesség, dsszesen 68 ilyen eset keriilt kizdrasra. A 68 esetbdl 61
szlllés es 7 vetélés volt. Hét esetben multiplex rendellenesség, 25 mellkasi, 7 hasi, 11
urogenitalis, 20 craniofacialis, 7 végtagi, 4 hydrops fordult el6. Az 1616 esetbdl tovabbi
348-at kizartunk a vizsgalatbol, mert ezen a magzatoknal kizarélag kromoszoma eltérés
¢és/vagy minor rendellenességek fordultak eld, és nem tarsultak major ultrahangeltéréssel.

Az 1616 esetbdl tehat 1200 magzat adatait dolgoztuk fel.

Az 1200 magzatbdl 644 fil és 515 ledny volt, 41 esetben pedig nem volt ismert a
nem. Az anyai tlagos életkor a sziilés/vetélés idején 29,96+5,88 év volt.

Az 1200-bol 671 esetben végzddott sziiléssel a varanddssag, mig 529 esetben
vetéléssel. Huszonhét esetben a vetélés spontén volt, 502 magzatnal pedig indukaltan

kodvetkezett be.

A sziilések esetében a gesztacios kor atlaga 35,26+4,2 hét, az Ujszilottek sziiletési
sulyanak atlaga pedig 2408,67+944,41g volt. Nyolc Ujszulott eseteben hianyzott a
szlletesi sulyra vonatkozo adat, illetve 3 Gjszulott esetében nem volt ismert a gesztacios
kor. A 671 sziilésbdl 335 kovetkezett be a 37. terhességi hét eldtt (49,93%).

A vetélések atlagosan a 19,88+2,53 héten kovetkeztek be. A magzatok atlagos

sulya a veteléskor 324,03+£156,07g volt, azonban 47 magzatnal hianyzott ez az adat.

37



DOI:10.14753/SE.2018.2180

A terhesség alatt végzett ultrahang vizsgalatok atlagos szdma 3,35+3,06 volt.

Az 1200 magzat esetében 1129 singularis, 68 gemini és 3 trigemini terhesség
fordult el6. A 68 gemini esetb6l 6-ben volt érintett az ikerpar mindkét tagja. Az
ikerparoknal eléforduld rendellenességeket az 2. tablazat mutatja. A trigemini esetek

mindegyikében csak egy magzat volt érintett a harombol.

2. tablazat Ikerparoknal eléfordulé rendellenességek
Ikerpar Magzat Rendellenesség

1A Anencephalia
AVSD
Pulmonalis Stenosis
B Pulmonalis atresia
Fallot-tetralogia
2A ASD
Pyelectasia
Ureter és pzelon duplex
B Pyelectasia
Ren duplex
3A Komplett nagyér transpositio
Situs inversus
B Situs inversus
4 A Belek malrotatidja

Ductus omphaloentericus persistens
Invaginatio intestini

B Palatoschisis
5A Palatoschisis
B VSD
6 A Facialis dysmorphia
VSD
Négyujjas bardzda
B Duodenum atresia

Az 1200 magzatbol 73-nal fordult elé kromoszoéma-rendellenesség: 37 esetben
21-es triszOmia (Down-szindroma), 20 magzatnal 18-as triszémia (Edwards-szindroma),
6 esetben 13-as triszomia (Patau-szindroma), 2 magzatnal pedig Turner-szindroma.
Nyolc magzatnal jelent meg egyéb kromoszoma-eltérés: 2 esetben triploidia, 1 esetben 9-
es triszomia, 1 esetben az X-kromoszoma ring formacioja, 1 esetben az 1-es kromoszéma

deletidja, 3 esetben pedig egyéb eltérés.
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Az 1200 magzatbol 211 magzatnal fordult eld¢ multiplex malformatio: 22
magzatnal aneuploididval egyutt, mig 189 esetben euploid magzatnal. A 189-b6l 133-nal
a rendellenességek csak 2 szervrendszert érintettek, mig 64 magzatnal az érintett
szervrendszerek szdma minimum 3 volt. A multiplex malformatidban szenvedd

magzatoknal leggyakrabban mellkasi rendellenességek (49,74%, 94 eset) fordultak eld.

Az 1200 magzatnal Osszesen 1867 rendellenesség fordult el6. A craniospinalis
rendellenességek szama 351 volt, az arc és nyak malformatioi 135 esetben jelentek meg.
A legnagyobb esetszammal a mellkasi rendellenességek fordultak el (675 eset).
Kétszaznegyven eset keriilt a hasi- és hasfali rendellenességek kozé, 308 az urogenitalis

eltérések csoportjaba, mig 158 esetet soroltunk a végtagi és csontosodasi eltérésekhez.

5.1 Craniospinalis rendellenessegek

Osszesen 290 magzatnal fordult elé valamilyen craniospinalis rendellenesség. A
vizsgalt idészakban az agy- és gerinc rendellenességeinek sziiletési prevalenciaja
klinikankon 11,28/1000 volt. A 290 magzatbdl 150 fid és 130 ledny volt, 10 esetben pedig
nem volt meghatarozhaté a nem. Az anyai atlagos életkor az szilés/vetélés idején
29,62+5,85 év volt.

A 290 mellkasi eltérésben szenvedd magzat koziil 283 singularis és 7 gemini
terhesség fordult elé6. A hét ikerterhesség mindegyikénél csak az egyik magzat volt

érintett.

A 290-bdl 114 esetben végzodott sziiléssel a varandossag, mig 176 esetben
vetéléssel. Hét esetben a vetélés spontan volt, 169 magzatnal pedig indukéaltan
kovetkezett be.

A szilesek eseteben a gesztacios kor atlaga 33,68+4,60 het, az ujszlléttek sziletési
sulyanak atlaga pedig 2183,78+892,92g volt. A 114 sziilésb6l 72 kovetkezett be a 37.
terhességi hét el6tt (63,16%).

A vetélések atlagosan a 19,69+2,19 héten kovetkeztek be. A magzatok atlagos sulya a

vetéléskor 299,83+143,06g volt, azonban 18 magzatnal hianyzott ez az adat. Azon
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szllések és vetélések adatait, ahol agyi- gerincveldi rendellenesség volt jelen, a 3. tablazat
foglalja Gssze.

A 290 magzatbol 191-nél fordult el az agyi- gerincveldi rendellenesség dnmagaban, 15
esetben tarsult kromoszoma-rendellenességgel, 84 esetben pedig multiplex malformatio
részeként jelent meg az eltérés. 7 magzatnal kromoszéma eltérés és mas szervrendszer
rendellenessége egyuttesen jelent meg valamilyen craniospinalis malformatidval.

A terhesség alatt végzett ultrahangvizsgalatok atlagos szama 2,07+1,92 volt, ezen belil a
kromoszoma-rendellenesség egyiittes eléfordulasakor a prenatalis ultrahangvizsgalatok
szama 2,47+2,13, multiplex malformatio esetén 2,38+1,89 volt, mig azon magzatok
esetében, akiknél kizéarélag agyi- és gerincvel6i rendellenesség volt jelen, atlagosan
2,18+2,12 vizsgalat tortént.

A prenatalis ultrahang-diagn6zis a vizsgalt magzatoknal 218/290 (75,17%)
esetben teljesen egyezett a postnatalis/vetélés utani vizsgalati eredményekkel, 28/290
esetben részben kerult felismerésre (9,66%), 44/290 esetben nem kerilt felismerésre az
elvaltozas (15,17%).

Amennyiben nem tarsult mas szervek rendellenességével a craniospinalis
rendellenesség (191 eset), 162 magzatnal (84,82%) teljesen egyezett a prenatalis
ultrahangvizsgélat eredménye a sziilést/vetélést kovetd vizsgalati eredményekkel, 15
magzatnal (7,85%) részben kerult felismerésre prenatalisan az eltérés, 14 esetben (7,33%)

pedig nem kerilt felismerésre prenatalisan az elvaltozés (4. tablazat).

A 84 esetbdl, ahol multiplex malformatioval tarsult az agy/gerincveld
rendellenessége, 47 magzatnal (55,95%) teljesen, 11-nél (13,10%) pedig részben egyezett
a prenatalis diagnozis a szulés/vetélés utan talaltakkal, mig 26 magzatnal (30,95%) nem
keriilt felismerésre a craniospinalis eltérés. A 84 esetbdl 48 esetben két szervrendszert
érintettek a kKimutatott elvaltozasok, 36 esetben az érintett szervrendszerek szama >3 volt.
Tarsulé rendellenességként leggyakrabban az arckoponya eltérései (32), cardiovascularis
malformatiok (27), végtagi rendellenességek (24 eset), urogenitalis elterések (24 eset),
hasi- es hasfali rendellenességek (21 esetben), voltak kimutathatoak. Harom esetben

mellkasi rendellenességek, mig 2 esetben magzati hydrops fordult eld.
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3. tablazat Craniospinalis rendellenességek dsszesitett adatai (n=351)

Osszesen
anyai életkor (év)

Rendellenesség tipusa esetszam atlag SD min max
ventriculomegalia/hydrocephalus 115 30,13 5,82 16 43
corpus callosumagenesia/dysgenesia 26 27,81 5,09 18 41
spina bifida 72 30,69 523 20 44
holoprosencephalia 26 30,23 5,81 19 43
Dandy-Walker malformatio/vermis hypoplasia 14 30,07 6,08 20 38
microcephalia 8 28,00 6,85 18 35
hydranencephalia 8 27,00 9,17 18 43
sacrococcygealis teratoma 8 29,50 6,99 23 43
anencephalia/exencephalia 20 26,25 6,88 16 39
encephalocele, meningocele 9 32,44 4,67 27 41
Arnold-Chiari malformatio 2 22,00 11,31 14 30
egyéb craniospinalis rendell. 43 29,14 4,95 20 42
0sszesen 351 29,62 5,85 14 44
Spontan etélés vagy vetélés indukcid
gestacios kor (hét)

Rendellenesség tipusa eset atlag SD
ventriculomegalia/hydrocephalus 76 20,17 1,90
corpus callosumagenesia/dysgenesia 5 20,80 1,79
spina bifida 56 19,63 2,18
holoprosencephalia 12 19,25 2,45
Dandy-Walker malformatio/vermis hypoplasia 3 20,00 1,00
microcephalia 0
hydranencephalia 1 22,00
sacrococcygealis teratoma 2 19,00
anencephalia/exencephalia 19 17,84 2,65
encephalocele, meningocele 5 18,40 2,61
Arnold-Chiari malformatio 1 18,00
egyéb craniospinalis rendell. 17 20,12 1,90
Osszesen 197 19,69 2,19

Szilések

gestacios kor (hét) stly (9)

Rendellenesség tipusa eset atlag SD atlag SD
ventriculomegalia/hydrocephalus 39 32,64 501  2083,77 913,43
corpus callosumagenesia/dysgenesia 21 35,24 4,04  2193,33 821,80
spina bifida 16 31,25 525 1705,00 866,54
holoprosencephalia 14 31,93 460 167571 832,18
Dandy-Walker malformatio/vermis hypoplasia 11 35,00 3,26 2331,82 750,56
microcephalia 8 34,38 4,93 233500 862,02
hydranencephalia 7 32,14 3,80 1894,29 719,97
sacrococcygealis teratoma 6 34,33 532 263333 1022,38
anencephalia/exencephalia 1 29,00 1170,00
encephalocele, meningocele 4 37,25 1,71 296750 1269,37
Arnold-Chiari malformatio 1 35,00 1640,00
egyéb craniospinalis rendell. 26 35,46 3,60 2701,67 696,57
Osszesen 154 33,68 4,60 2183,78 892,92

41



DOI:10.14753/SE.2018.2180

4. téblazat Craniospinalis rendellenességek felismerésének 6sszesitett hatékonysaga

. teljes egyezés 1l. részleges egyezés Il eltérés

esetszam n % n % n %
craniospinalis rendellenesség 191 162 84,82% 15 7,85% 14 733%
6nmagaban
kromoszoma 15 9 60,00% 2 1333% 4  26,67%
rendellenességgel tarsultan
multiplex rendellenesség 84 47 55,95% 11 1310% 26 30,95%
részeként
0sszesen 290 218 75,17% 28 9,66% 44 15,17%

A kromoszoma-rendellenességben szenvedé 15 magzatnal 7 esetben fordult eld
21-es triszomia (Down-kor), 5 esetben 13-as triszémia (Patau-szindréma), 1 esetben
pedig 18-as triszémia (Edwards-szindréma). Egy esetben egyéb kromoszéma-eltérés, az
X kromoszoma ring forméciodja volt jelen. A 15 magzatbdl 9-nél teljesen (60%), 2-nél
részben sikerllt az agy- és gerincvelé malformatiojat kimutatni prenatalis ultrahang
vizsgalattal (13,3%), 4 magzatnal pedig nem Kkerult felismerésre a rendellenesség
(26,7%).

A 290 magzatnal dsszesen 351 craniospinalis eltérést talaltunk (5. tablazat). Az
eltéréseket 12 csoportba soroltuk. A leggyakoribb rendellenesség csoportok a
hydrocephalus és a spina bifida voltak, elébbiben 115, mig utobbiban 72 magzat volt
érintett. Kilencvenhét esetben hydrocephalus spina bifida nélkiil, 53 esetben spina bifida
hydrocephalus nélkil, mig 19 esetben spina bifida és hydrocephalus egytttesen fordult
elé (6. tablazat). Huszonhat-huszonhat magzatnél jelent meg corpus callosum
agenesia/dysgenesia es holoprosencephalia, 20-nal anencephalia/exencephalia, 14-nél
Dandy-Walker malformatio, mig 9-nél encephalocele/meningocele. Microcephaliat,
hydranencephaliat és sacrococcygealis teratomat 8-8 esetben diagnosztizaltak, Arnold-
Chiari malformatio pedig 2 magzatnal fordult el6. Negyvenharom eset keriilt az egyéb

craniospinalis rendellenességeinek csoportjaba (7. tablazat).
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5. tblazat Craniospinalis rendellenességek felismerésének hatékonysaga rendellenességek szerint (n=290)

I. teliesen egyezés  Il. részleges egyezés 11. eltérés
Rendellenesség tipusa esetszam n % n % n %
ventriculomegalia/hydrocephalus 115 91 79,13% 6 5,22% 18  15,65%
corpus callosum agenesia/dysgenesia 26 13 50,00% 2 7,69% 11 42,31%
spina bifida 72 64 88,89% 5 6,94% 3 4,17%
holoprosencephalia 26 19 73,08% 5 19,23% 2 7,69%
Dandy-Walker malformatio/vermis hypoplasia 14 9 64,29% 2 14,29% 3 21,43%
microcephalia 8 2 25,00% 1 12,50% 5 62,50%
hydranencephalia 8 7 87,50% 0 0,00% 1 12,50%
sacrococcygealis teratoma 8 6 75,00% 2 25,00% 0 0,00%
anencephalia/exencephalia 20 19  95,00% 0 0,00% 1 5,00%
encephalocele, meningocele 9 6 66,67% 1 11,11% 2 22,22%
Arnold-Chiari malformatio 2 0 0,00% 1 50,00% 1 50,00%
egyéb craniospinalis rendell. 43 19 44,19% 12 27,91% 12 27,91%
dsszesen 351 255 72,65% 37 10,54% 59 16,81%
6. tablazat Spina bifida és ventriculomegalia
l. teljes egyezés 1. részleges 1. eltérés

Rendellenesség tipusa esetszam n % n % n %
Hydrocephalus spina bifida nélkil 96 73 76% 6 6% 17 18%
Spina bifida hydrocephalus nélkl 53 46 87% 5 9% 2 4%
Spina bifida hydrocephalussal 19 18 95% 0 0% 1 5%

Az egyes csoportok kimutatdsanak szenzitivitasat az 4. tablazat mutatja. A 351
agyi- és gerincveldi eltérésbol 257 kertilt teljesen felismerésre antenatalisan (73,22%), 37
részben (10,54%), mig 57 nem (16,24%). Magas szenzitivitassal tudtuk kimutatni az
anencephaliat/exencephaliat (95%), a spina bifidat (88,89%), hydranencephaliat (87,5%)
és hydrocephalust (80%), mig alacsony volt az ultrahang hatékonysaga a microcephalia
(25%), corpus callosum agenesia (50%), valamint az egyéb craniospinalis

rendellenességek (46,51%) kimutatasaban.
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7. téblazat Egyéb craniospinalis rendellenességek
Rendellenesség tipusa

esetszam (n)

agyi cysta

cysta arachnoideale

subependimalis

fossa posterior

kisagyi

intrehemispherialis

nucleus caudatus

egyéb agyi cysta
megacysterna magna
hajlott gerinc
schizencephalia
tumor cerebri
dolicocephalia
csigolyafejlodési rendellenesség.
vena Galeni aneurysma
cerebellum agenesia/hypoplasia
nervus opticus atrophia
frontotemporalis tagulat
polymicrogyria frontoparietalis I.s.
szagldlebeny hianya
temporalis lebenyek nem kilonilnek el
agenesia lobi occipitalis
agenesia nervi olphactorii
craniorachischisis
a falx mells6 felének hidnya
a galea hamartomatosus elvaltozasa
haemocephalus
porenchephalia

[EEN
PP R R RPRPRRPRPRPRPRPRERPNMNNMNNNNMNOMNNOAEDNERRDNDDNDOWRS

0sszesen

o
w

A rendellenességeket atlagosan a 23,03+6,15 héten sikerllt diagnosztizalni. A
felismerés hetének atlagat az egyes rendellenességek esetében a 8. tablazat mutatja. A
felismert rendellenességek szamat a terhességi hét fliggvényében az 8. és a 9. abra

mutatja.

44



DOI:10.14753/SE.2018.2180

8. tablazat Gestacios kor a craniospinalis rendellenesség felismerésekor

szlilések spontan/indukalt vetélés Osszesen
Rendellenesség tipusa atlag SD atlag SD atlag SD
ventriculomegalia/hydrocephalus 29,27 597 19,57 1,75 22,77 587
corpus callosum agenesia/dysgenesia 29,60 4,99 21,33 153 27,69 5,68
spina bifida 28,23 3,88 19,10 204 20,95 4,46
holoprosencephalia 28,82 471 18,88 352 24,63 6,53
Dandy-Walker malformatio/vermis hypoplasia 31,67 5,20 18,67 1,15 27,33 7,71
microcephalia 28,00 849 28,00 849
hydranencephalia 28,50 2,88 21,00 2743 387
sacrococcygealis teratoma 30,00 4,24 18,00 28,00 6,20
anencephalia/exencephalia* 29,00 17,83 248 18,42 352
encephalocele, meningocele* 19,00 17,80 2,39 18,00 2,19
Arnold-Chiari malformatio**
egyéb craniospinalis rendell. 32,82 445 20,13 1,96 2747 7,34
0sszesen 29,52 5,11 19,18 2,13 23,07 6,15
*csak 1 magzatnal ismerték fel
**nem kerdilt felismerésre
250
200
150
ko
E
100 B Részben felismert
m Teljesen felismert
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8.4bra A terhesség alatt és a sziilés/vetélés utan felismert craniospinalis rendellenességek
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9.4bra A terhesség nagysaga a craniospinalis rendellenesség felismerésekor

A craniospinalis rendellenességben szenvedé magzatok 14,83%-aban fordult eld
magzati retardatio a varandossag soran (9. tablazat). Ezen belil a legmagasabb retardatio

aranyt microcephalia esetén talaltunk (37,5%).

9. tdblazat Craniospinalis rendellenességek esetén észlelt retardacio

Rendellenesség tipusa eset n %
ventriculomegalia/hydrocephalus 115 7 6,09%
corpus callosum agenesia/dysgenesia 26 6 23,08%
spina bifida 72 11 15,28%
holoprosencephalia 26 7 26,92%
Dandy-Walker malformatio/vermis hypoplasia 14 3 2143%
microcephalia 8 3 37,50%
hydranencephalia 8 1 12,50%
sacrococcygealis teratoma 8 0 0,00%
anencephalia/exencephalia 20 1 5,00%
encephalocele, meningocele 9 2 2222%
Arnold-Chiari malformatio 2 0 0,00%
egyéb craniospinalis rendell. 43 11 2558%
0sszesen 351 52 14,81%
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A nemi megoszlast vizsgalva az 6sszesitett fid/lany arany 1,13 volt (10. tablazat).
Szignifikansan magasabb aranyban talaltunk Dandy-Walker malformatiot/vermis
hypoplasiat, anencephaliat/exencephaliat, illetve ventriculomegaliat fid magzatoknal
(p<0,02). Microcephalia, sacrococcygealis teratoma, holoprosencephalia esetén pedig
szignifikansan magasabb volt a lany magzatok aranya (p<0,02).

10. tablazat Osszesitett nemi megoszlas a craniospinalis rendellenességek esetén

Rendellenesség tipusa eset fid lany fid/lany p nem ismert*
ventriculomegalia/hydrocephalus 115 65 48 1,35 p<0.02 2
corpus callosum agenesia/dysgenesia 26 10 16 0,63 NS

spina bifida 72 40 32125 NS
holoprosencephalia 26 8 17 0,47 p<0.02 1
Dandy-Walker malformatio/vermis hypoplasia 14 11 33,67 p<0.02
microcephalia 8 2 6 0,33 p<0.02
hydranencephalia 8 3 5 0,60 NS
sacrococcygealis teratoma 8 2 6 0,33 p<0.02
anencephalia/exencephalia 20 12 6 2,00 p<0.02 2
encephalocele, meningocele 9 5 4125 NS
Arnold-Chiari malformatio 2 2 0

egyéb craniospinalis rendell. 43 23 19121 NS 1
Osszesitve 351 183 162 1,13 NS 6

* 6 esetben nem ismert a nem

5.2 Craniofacialis rendellenességek

Osszesen 119 magzatndl fordult eld valamilyen craniofacialis rendellenesség. A
vizsgalt idészakban az arc és a nyak rendellenességeinek prevalencidja 4,63/1000 volt. A
119 magzatbdl 60 fiu és 57 leany volt, 2 esetben pedig nem volt meghatarozhat6 a nem.
Az anyai atlagos életkor az sziilés/vetélés idején 30,90+5,77 ev volt (11. tablazat).

A 119 mellkasi eltérésben szenvedd magzat koziil 108 singularis és 11 gemini terhesség
fordult el6. A 11 ikermagzat esetében csak az egyik magzat volt érintett craniofacialis

rendellenességben.
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A 119-b6l 78 esetben végzodott sziiléssel a varanddssag, mig 41 esetben
vetéléssel. Két esetben a vetélés spontan volt, 39 magzatnal pedig indukaltan kdvetkezett
be.

A szilések esetében a gesztacios kor atlaga 35,62+3,50 hét, az Ujszilottek
sziiletési sulyanak atlaga pedig 2233,43+913,80g volt. A 78 sziilésbol 34 kovetkezett be
a 37. terhességi hét elott (43,59%).

A vetélések atlagosan a 19,91+2,47 héten kovetkeztek be. A szllések és vetélések adatait

foglalja 6ssze az 10. tablazat.

A 119 magzatbdl 53-nal fordult el6 az arc és nyak rendellenessége 6nmagaban, 8
esetben tarsult kromoszoma-rendellenességgel, 58 esetben pedig multiplex malformatio
részeként jelent meg az eltérés. Ot magzatnal kromoszdma-eltérés és mas szervrendszer

rendellenessége egyuttesen jelent meg valamilyen craniofacialis malformati6val.

A terhesség alatt végzett ultrahangvizsgalatok atlagos szama 3,13+2,41 volt, ezen
belul a kromoszoma-rendellenesség egylittes eléfordulasakor a  prenatalis
ultrahangvizsgalatok szama 2,13+0,64, multiplex malformatio esetén 2,84+2,08 volt, mig
azon magzatok esetében, akiknél kizarolag az arc és nyak rendellenessége volt jelen,

atlagosan 3,60+2,80 vizsgalat tortént.

A prenatalis ultrahang-diagnozis a vizsgalt magzatoknal 41/119 (34,5%) esetben
teljesen egyezett a postnatalis/vetélés utani vizsgalati eredményekkel, 6/119 esetben
részben kertlt felismerésre (5%), 72/119 esetben nem Kkerilt felismerésre az elvaltozas
(60,5%) (12. tablazat).

Amennyiben nem tarsult mas szervek rendellenességével a craniofacialis eltérés
(53 eset), 22 magzatnal (41,5%) teljesen egyezett a prenatalis ultrahangvizsgalat
eredménye a sziilést/vetélést kovetd vizsgalati eredményekkel, 1 magzatnal (1,9%)
részben kerdilt felismerésre prenatalisan az eltérées, 30 esetben (56,6%) pedig nem kerdilt

felismerésre prenatalisan az elvaltozas.
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11. tablazat Craniofacialis rendellenességek dsszesitett adatai (n=119)

Osszesen
anyai életkor (év)
Rendellenesség tipusa esetszam atlag SD min max
ajak- és szajpadhasadék 60 31,57 574 16 43
choanalis atresia 14 30,57 6,78 19 44
microphthalmus/anophthalmus 9 29,44 539 21 36
fulkagylo hianya 7 32,57 431 25 37
micrognathia 12 29,67 6,91 17 40
exophthalmus 2 24,50 9,19 18 31
egyéb craniofacialis rendell. 31 30,71 5,16 21 41
0sszesen 135 30,90 5,77 16 44

Spontan/indukalt vetélés
gestacios kor (hét)

Rendellenesség tipusa eset atlag SD

ajak- és szajpadhasadek 25 19,60 2,94
choanalis atresia 1 18,00 0,00
microphthalmus/anophthalmus 1 21,00 0,00
fulkagylo hianya 0

micrognathia 7 20,71 1,89
exophthalmus 1 18,00 0,00

egyéb craniofacialis rendell. 10 20,40 151
0sszesen 45 19,91 2,47

Szulések
gestécios kor (hét) suly (9)

Rendellenesség tipusa eset atlag SD atlag SD
ajak- és szajpadhasadék 35 35,60 405  1962,38 946,36
choanalis atresia 13 37,08 320 272154 855,66
microphthalmus/anophthalmus 8 35,13 3,52 2160,00 975,12
fulkagylo hianya 7 36,14 195 239143 955,64
micrognathia 5 35,60 261  1816,00 858,74
exophthalmus 1 27,00 1350,00

egyéb craniofacialis rendell. 21 35,19 289 235333 805,76
0sszesen 90 35,62 3,50 2233,43 913,80
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12. téblazat Craniofacialis rendellenességek felismerésének &sszesitett hatékonysaga (N=119)

I. teljes egyezés 1. részleges egyezés I1. eltérés

esetszam n % n % n %
craniofacialis rendellenesség 53 22 415% 1 1,9% 30 56,6%
O6nmagaban
kromoszéma 8 2 25,0% 2 25,0% 4 50,0%
rendellenességgel tarsultan
multiplex rendellenesség 58 17 29,3% 3 52% 38 65,5%
részeként
0sszesen 119 41  34,5% 6 5,0% 72 60,5%

Az 58 esetbol, ahol multiplex malformatidval tarsult az arc/nyak rendellenessége,
17 magzatnal (29,3%) teljesen, 3-nél (5,2%) pedig részben egyezett a prenatalis diagnézis
a szulés/vetélés utan talaltakkal, mig 38 magzatnal (65,5%) nem kertlt felismerésre az
eltérés. Az 58 esetbol 29 esetben két szervrendszert érintettek a kimutatott elvaltozasok,
29 esetben az érintett szervrendszerek szdma >3 volt. Téarsuld rendellenességként
leggyakrabban az agy és gerincveld eltérései (33), cardiovascularis malformatiok (20),
végtagi rendellenességek (24), urogenitalis eltérések (15), hasi- és hasfali
rendellenességek (13), voltak kimutathatdak. Két esetben mellkasi eltérés, mig harom

esetben magzati hydrops fordult el6.

A kromoszoma-rendellenessegben szenved6 8 magzatnal 5 esetben fordult el 13-
as triszomia (Patau-szindroma), 2 esetben 18-as triszOmia (Edwards-szindroma), 1
esetben pedig 9-es triszdmia fordult el6. A 8 magzatbdl 2-nél teljesen (25%), 2-nél
részben sikerllt az arc/nyak malformatidjat kimutatni prenatalis ultrahang vizsgalattal
(25%), 4 magzatnal pedig nem kertlt felismerésre a rendellenesség (50%).

A 119 magzatnal 0sszesen az arc és nyak 135 eltérését talaltuk, melyeket 7
csoportba soroltuk (13. tablazat). A leggyakoribb rendellenesség csoportok az ajak- és
sz4jpadhasadék, valamint a choanalis atresia voltak, eldbbiben 60, mig utdobbiban 14
magzat volt érintett. Tizenkét magzatnal fordult el6 micrognathia, 9-nél
microphthalmus/anophthalmus, 7-nél a fulkagyl6 hianya, mig 2 magzatnal exophthalmus.

Harmincegy eset kertilt az egyéb craniofacialis rendellenességek csoportba (14. tablazat).
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13. tablazat Craniofacialis rendellenességek felismerésének haté konysaga rendellenességek szerint (N=119)

1. teljesen egyezés I1. részleges egyezés 1. eltérés
Rendellenesség tipusa esetszam n % n % n %
ajak- és szajpadhasadék 60 32 53.33% 1 1.67% 27 45.00%
choanalis atresia 14 0 0.00% 1 7.14% 13 92.86%
microphthalmus/anophthalmus 9 2 22.22% 1 11.11% 6 66.67%
fulkagyl6 hianya 7 0 0.00% 0 0.00% 7 100.00%
micrognathia 12 1 8.33% 0 0.00% 11 91.67%
exophthalmus 2 1 50.00% 0 0.00% 1 50.00%
egyéb craniofacialis rendell. 31 7 22.58% 1 3.23% 23 74.19%
0sszesen 135 43  31.85% 4 2.96% 88 65.19%

A 135 arc/nyak eltérésbdl 43 keriilt teljesen felismerésre antenatalisan (31,85%),
4 részben (2,96%), mig 88 nem (65,19%). Magas szenzitivitassal tudtuk kimutatni az
ajak- és szajpad hasadékot (53,33%), mig alacsony volt az ultrahang hatékonyséaga a
choanalis atresia (0%), a fllkagylé hianya (0%), valamint micrognathia (8,33%)
csoportok esetében. Az egyes csoportok kimutatasanak szenzitivitasat a 13. tablazat

mutatja.

14. tablazat Egyéb craniofacialis rendellenességek
esetszam

~
=)
=

Rendellenesség tipusa
preauricularis fibroma
proboscis

pterygium colli

kiils6 hallojarat dysgenesia
dacrocystocele

cyclopia

aphakia

lymphangiectasia regionis collis
tumor capitis

daganat a nyakon

epidermoid cysta capitis
szajlregi tumor

flilcimpan polyposus ndvendék
epignathus

macrocrania
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A craniofacialis rendellenességben szenvedd magzatok 11,21%-aban fordult el
magzati retardatio a varanddssag soran. Ezen belil a legmagasabb retardatio aranyt
microphthalmus/anophthalmus (33,33%) és micrognathia (27,27%) esetén talaltunk (15.

tablazat).

15. tablazat Craniofacialis rendellenességek esetén észlelt retardécio

Rendellenesség tipusa eset n %
ajak- és szajpadhasadék 60 7 11,67%
choanalis atresia 14 1 7,14%
microphthalmus/anophthalmus 9 3 33,33%
fulkagylé hianya 7 1 14,29%
micrognathia 12 3 25,00%
exophthalmus 2 0 0,00%
egyéb craniofacialis rendellellenességek 31 10 32,26%
0sszesen 135 25 18,52%

A nemi megoszlast vizsgalva az dsszesitett fil/lany arany 1,11 volt (16. tablazat).
Szignifikdnsan magasabb aranyban talaltunk ajak- és szajpad hasadékot fit magzatoknal
(56,67%), choanalis atresia esetén pedig szignifikansan magasabb volt a lany magzatok
aranya (71,43%).

16. tablazat Nemi megoszlas a craniofacialis rendellenességek esetén

Rendellenesség tipusa eset fil lany fil/lany p
ajak- és szajpadhasadék 60 34 24 142  p<0.05
choanalis atresia 14 4 10 040 p<0.05
microphthalmus/anophthalmus 9 4 5 0,80 NS
flilkagylo hianya 7 3 4 0,75 NS
micrognathia 12 5 7 0,71 NS
exophthalmus 2 1 1 1,00 NS
egyéb craniofacialis rendell.* 31 16 15 1,07 NS
Osszesitve 135 67 66 1,02 NS

*2 esetben nem ismert a nem
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A rendellenességeket atlagosan a 22,31+5,91 héten ismerték fel. A felismerés
hetének atlagait rendellenesség csoportonként a 17. tabldzat foglalja Ossze. A

rendellenességek szamat a felismerés hetének fliggvényeben a 10. és 11. dbra mutatja.

17. tablazat Gestacios kor a craniofacialis rendellenesség felismerésekor

szillések spontan/indukalt vetélés Osszesen
Rendellenesség atlag SD atlag SD atlag SD
ajak- és szajpadhasadék 25,85 6,07 18,74 286 21,63 5,62
choanalis atresia**
microphthalmus/anophthalmus 33,00 141 33,00 141
flilkagylé hianya**
micrognathia* 21,00 21,00
exophthalmus* 18,00 18,00
egyéb craniofacialis rendell. 28,67 2,52 18,75 150 23,00 5,60
dsszesen 27,11 571 18,80 2,58 22,28 5,85

*csak 1 magzatnal ismerték fel
** nem ker(lt felimerésre

eset

m Részben
felismert

m Teljesen
felismert

terh. hét &
ern. ne c}

10.4bra A terhesség alatt és a sziilés/vetélés utan felismert craniofacialis rendellenességek
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11.4bra A terhesség nagyséaga a craniofacialis rendellenesség felismerésekor

5.3 Mellkasi rendellenességek

Osszesen 427 magzatnal fordult el valamilyen sziv-, illetve tiid8 rendellenesség.
A vizsgélt idészakban a mellkasi rendellenességek prevalenciaja 16,61/1000 volt. Ezen
belul a sziv eltéréseinek prevalencidja 14,47/1000-nek, mig a tiid6 rendellenességeinek
prevalencigja 2,57/1000-nek mutatkozott. A 427 Gjsziilottbol 221 it és 195 leany volt,
11 esetben pedig nem volt meghatarozhatdé a nem. Az anyai atlagos életkor az
szllés/vetélés idején 30,06+5,87 év volt (18. tablazat).

A 427-bol 261 esetben végzodott sziiléssel a varandossag, mig 166 esetben

vetéléssel. Hét esetben a vetélés spontan volt, 159 magzatnal pedig indukaltan
kovetkezett be.
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18. tablazat Anyai életkor a sziv- és mellkasi rendellenességek esetén
anyai életkor (év)

Rendellenesség tipusa atlag SD min max
atrialis septum defectus (ASD) 30,24 6,07 17 42
ventricularis septum defectus (VSD) 30,69 572 16 46
atrioventricularis septum defectus (AVSD) 31,49 572 21 43
univentricularis sziv 31,71 6,42 19 48
aorta stenosis 28,27 5,76 18 38
aorta atresia 28,14 6,06 17 41
coarctatio aortae 30,73 493 23 39
hypoplasias balszivfél syndroma 28,65 6,38 17 39
pulmonalis stenosis 31,70 6,52 18 42
hypoplasias jobbszivfél syndr. (pulm. atresia) 2941 4,75 18 38
komplett nagyértranspositio 30,34 519 21 39
kettds kiaramlast jobb kamra 29,67 5,00 22 41
truncus arteriosus communis 28,05 518 18 34
tiidévénak malpositioja 29,50 8,87 18 39
Fallot-tetralogia 33,05 5,02 23 40
tricuspidalis atresia/stenosis 30,14 3,98 26 37
tricuspidalis insufficientia 30,33 5,68 24 39
mitralis atresia/stenosis 29,89 6,72 22 39
tagult jobbszivfél 2891 6,47 18 39
tagult jobb és bal kamra 28,60 783 18 39
Situs inversus 29,78 6,40 24 43
sziv jobbra dyslocalt 26,75 6,45 21 36
rhabdomyoma 28,22 4,47 22 35
sclerosis tuberosa 2750 0,71 27 28
myxoma 33,00 33 33
sziv aneurisma 25,00 6,24 18 30
pericardialis folyadékgyilem 29,45 4,39 22 38
sziv egyéb rendell. 29,09 6,56 17 42
tiid6 cysticus adenomatoid malformatidja 30,88 1,24 15 41
tiid6é egyéb rendell. 30,40 5,59 17 43
0sszesitve 30,06 5,87 15 48

A szillések atlagosan az érettseg hataran torténtek, a gesztacidos kor atlaga
35,28+4,35 hét, és az Ujszulottek szlletési stlya is alacsonyabb volt: atlagosan
2419,45+£930,47g. A 261 sziilésbol 118 kovetkezett be a 37. terhességi hét elott (45,21%).
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A vetélések atlagosan a 20,57£1,95 héten kovetkeztek be. Azon sziilések és vetélések
adatait, ahol mellkasi rendellenesség volt jelen, a 19. tablazat foglalja dssze.

19. thlazat Sziv- és mellkasi rendellenességek dsszesitett adatai (n=427)

Spontan/induk. vetélés Szilések
gestacios kor (hét) gestacios kor (hét) stly (g)

Rendellenesség tipusa eset  atlag SD eset atlag SD atlag SD
atrialis septum defectus (ASD) 13 21,00 1,68 28 3589 415 230040 755,95
ventricularis septum defectus (VSD) 45 20,73 1,80 8l 3493 4,07 2157,72 836,53
atrioventricularis septum defectus (AVSD) 19 20,74 2,26 20 3645 4,16 234313 878,96
univentricularis sziv 18 19,89 2,63 10 3570 4,22 2586,00 862,09
aorta stenosis 4 2075 1,26 7 3657 310 286286 786,02
aorta atresia 15 2047 155 13 3446 561 2131,27 980,20
coarctatio aortae 3 2133 1,53 19 36,95 329 270857 84294
hypoplasias balszivfél syndroma 16 19,94 144 24 3667 4,22 267957 83301
pulmonalis stenosis 5 20,00 1,73 15 3620 2,93 264667 902,69
hypoplasias jobbszivfél syndr. (pulm. atr.) 9 19,78 1,92 20 3515 4,73 2504,71 909,12
komplett nagyértranspositio 9 2067 2,12 21 3686 364 291316 868,98
kett6s kidaramlasu jobb kamra 9 21,00 2,12 3 3433 351 1990,00 565,07
truncus arteriosus communis 12 20,50 247 7 3428 519 230143 1026,77
tidévénak malpositioja 2 21,00 0,00 4 3700 497 242500 194454
Fallot-tetralogia 10 2140 1,58 9 31,00 536 150625 759,59
tricuspidalis atresia/stenosis 1 20,00 6 3783 147 159250 745,92
tricuspidalis insufficientia 5 2020 192 4 3725 302 295750 699,35
mitralis atresia/stenosis 2 2200 0,00 7 3843 151 274571 691,90
tagult jobbszivfél 7 2157 1,27 4 3225 6,80 179350 148493
tagult jobb és bal kamra 5 2080 0,84 0

situs inversus 4 2025 1,71 5 3440 503 2632,00 1437,14
sziv jobbra dyslocalt 0 4 36,75 206 281500 101517
rhabdomyoma 1 2300 8 3750 187 2826,67 1606,28
sclerosis tuberosa 0 2 3650 212 337500 95459
myxoma 0 1 38,00 2930,00

sziv aneurisma 2 21,00 0,00 1 39,00 4020,00
pericardialis folyadékgytlem 7 2057 1,62 4 3575 287 258250 130949
sziv egyéb rendell. 34 2059 1,94 23 3495 432 246643 758,28
tiid6 cysticus adenomatoid malformatioja 3 19,67 351 13 37,38 4,29 3079,17 983,06
tid6 egyéb rendell. 23 20,07 2,70 29 3228 4,79 206357 994,66
dsszesitve 283 20,57 1,95 392 35,28 4,35 2419,45 930,47

A 427 mellkasi eltérésben szenvedd magzat koziil 399 singularis, 26 gemini és 2
trigemini terhesség fordult eld. Két esetben talaltunk az ikerpar mindkét tagjanal mellkasi
eltérést. Az egyik esetben az A magzatnal situs inversus totalis, mig a B magzatnal ASD

és komplett nagyeér transpositio volt jelen, a masik esetben pedig az A magzatnal AVSD
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és pulmonalis stenosis, a B magzatnal pedig Fallot-tetraldgia és pulmonalis atresia fordult

eld.

A 427 magzatbol 290-nél fordult elé a mellkasi rendellenesség 6nmagaban, 43
esetben térsult kromoszoma-rendellenességgel, 94 esetben pedig multiplex malformatio
részeként jelent meg az eltérés. 18 magzatnal kromoszoma-eltérés és mas szervrendszer

rendellenessége egydttesen jelent meg mellkasi malformatioval.

A terhesség alatt végzett ultrahangvizsgalatok atlagos szama 3,75+3,26 volt, ezen
belul a kromoszoma-rendellenesség egylittes eléfordulasakor a  prenatalis
ultrahangvizsgalatok szama 2,84+2,87, multiplex malformatio esetén 3,27+2,76 volt, mig
azon magzatok esetében, akiknél kizarélag mellkasi rendellenesség volt jelen, atlagosan
4,04+3,43 vizsgalat tortént.

A prenatalis ultrahang-diagnozis a vizsgalt magzatoknal 271/427 (63,5%) esetben
teljesen egyezett a postnatalis/vetélés utani vizsgalati eredményekkel, 69/427 esetben
részben ker(lt felismerésre (16,2%), 87/427 esetben nem kerult felismerésre az elvaltozas
(20,4%) (20. tablazat).

20. téblazat Mellkasi rendellenességek felismerésének hatékonysaga

. teljes egyezés | Il. részleges egyezés Il eltérés

esetszam n % n % n %
sziv- és mellkasi 290 198 68,3% 46  159% 46 159%
rendellenesség 6nmagaban
kromoszéma 43 27  62,8% 7 16,3% 9 209%
rendellenességgel tarsultan
multiplex rendellenesség 94 46 48,9% 16 17,0% 32 340%
részeként
Osszesen 427 271 63,5% 69 16,2% 87 20,4%

Amennyiben nem tarsult méas szervek rendellenességével a mellkasi
rendellenesség (290 eset), 198 magzatnal (68,3%) teljesen egyezett a prenatalis

ultrahangvizsgélat eredménye a sziilést/vetélést kdvetd vizsgalati eredményekkel, 46
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magzatnal (15,9%) részben ker(lt felismerésre prenatalisan az eltérés, 46 esetben (15,9%)

pedig nem kerilt felismerésre prenatalisan az elvaltozas.

A 94 esetbdl, ahol multiplex malformatioval tarsult a mellkasi rendellenesség 46
magzatnal (48,9%) teljesen, 16-nal (17%) pedig részben egyezett a prenatalis diagndzis a
szllés/vetélés utan talaltakkal, mig 32 magzatnal (34%) nem ker(lt felismerésre a sziv,
illetve tiido eltérése. A 94 esetb6l 53 esetben két szervrendszert érintettek a kimutatott
elvaltozasok, 41 esetben az érintett szervrendszerek szama >3 wvolt. Tarsulo
rendellenességként leggyakrabban urogenitalis eltérések (37 eset), hasi- és hasfali
rendellenességek (37 esetben), craniospinalis rendellenességek (30 eset), végtagi
malformatiok (25 eset) és az arckoponya eltérései (21 eset) voltak kimutathatéak. Harom

esetben magzati hydrops fordult el6.

A kromoszdéma-rendellenességben szenvedé 43 magzatnal 21 esetben fordult €16
21-es triszoOmia (Down-kor), 15 esetben 18-as triszomia (Edwards-szindréma), 2 esetben
pedig 13-as triszomia (Patau-szindroma). 5 esetben egyéb kromoszoma-eltérés volt jelen:
2 esetben triploidia, 1 esetben az X kromoszoéma ring formacidja, 1 esetben 9-es
triszomia, 1 esetben pedig deletio az 5-6s kromoszoman. A 43 magzatbdl 27-nél teljesen
(62.8%), 7-nél részben sikerilt a mellkasi eltérést kimutatni prenatalis ultrahang
vizsgalattal (16,3%), 9 magzatnal pedig nem kerult felismerésre a rendellenesség
(20,9%).

Vizsgaltuk a magzatok gesztaciés korat a rendellenesség felismerésének
idépontjaban, atlagosan a 25,36+6,72 héten tortént a diagndzis (21. tdblazat). A magzatok

szamat a felismerés hetének fliggvényében a 12. és 13. abrak mutatjak.

A 427 magzatnal Osszesen 675 mellkasi eltérést talaltunk (22. tablazat). Az
eltéréseket 28 csoportba soroltuk. A leggyakoribb rendellenesség a kamrai sévényhiany
volt, 126 magzat volt érintett. Negyvenegy magzatnal fordult el6 pitvari (ASD), 39-nél
atrioventricularis  sévenyhiany (AVSD), mig 28-nal univentricularis szivet
diagnosztizaltak. Az aorta rendellenességei kozul 22 esetben coarctatio, 28 esetben

atresia, mig 11 esetben az aorta stenosisa jelent meg. Negyven magzatnal hypoplasias
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balszivfél szindroma, mig 29-nal hypoplasias jobbszivfél szindroma (pulmonalis atresia)
fordult el6. Komplett nagyér transpositio 29, Fallot-tetraldgia, illetve truncus arteriosus
communis pedig 19-19 esetben fordult eld. Otvenhét eset keriilt a sziv egyéb

rendellenességeinek csoportjaba (23.a tablazat).

21. tablazat Gestacids kor a sziv- és mellkasi rendellenesség felismerésekor

szillések spontan/indukalt vetélés Osszesen

Rendellenesség atlag SD atlag SD atlag SD
atrialis septum defectus (ASD) 29,50 6,95 19,43 1,90 2408 7,02
ventricularis septum defectus (VSD) 28,55 5,34 19,79 2,08 2494 6,10
atrioventricularis septum defectus (AVSL 29,79 4,73 19,65 2,76 2423 6,33
univentricularis sziv 27,90 791 19,65 2,12 22,70 6,40
aorta stenosis 30,17 4,22 21,00 28,86 5,18
aorta atresia 30,10 513 19,36 1,75 2448 6,60
coarctatio aortae 26,77 5,66 20,00 1,73 2550 5779
hypoplasias balszivfél syndroma 31,18 6,32 19,43 1,70 26,61 7,67
pulmonalis stenosis 30,10 5,99 20,00 0,82 2721 6,89
hypoplasias jobbszivfél syndr. (pulm. atr.) 30,53 4,94 19,29 2,29 26,95 6,82
komplett nagyértranspositio 28,53 6,56 19,57 2,44 2568 7,03
kettds kiaramlasu jobb kamra 30,00 141 20,00 2,55 22,86 5,34
truncus arteriosus communis 29,00 5,10 20,00 1,00 2321 535
tiidévénak malpositidja 36,00 20,00 2800 11,31
Fallot-tetralogia 27,00 6,63 21,13 1,36 2338 4,96
tricuspidalis atresia/stenosis 29,25 6,29 19,00 2720 712
tricuspidalis insufficientia 34,67 351 19,50 2,08 26,00 849
mitralis atresia/stenosis 29,16 9,04 21,00 2800 881
tagult jobbszivfél 29,00 4,97 20,20 2,17 2411 575
tagult jobb és bal kamra 19,00 19,00

situs inversus 24,25 6,13 19,50 2,08 2188 494
sziv jobbra dyslocalt 32,67 2,31 3267 231
rhabdomyoma 33,57 4,39 23,00 3225 552
sclerosis tuberosa 37,00 37,00
myxoma 36,00 36,00

sziv aneurisma 36,00 19,00 2750 12,02
pericardialis folyadékgytilem 26,00 9,64 19,86 2,04 21,70 5,68
sziv egyéb rendell. 26,31 551 19,90 2,09 2218 4,77
tiid6 cysticus adenomatoid malformatioja 26,75 7,46 18,33 4,04 25,07 7,63
tiid6 egyéb rendell. 28,09 6,33 18,82 1,40 2345 652
0sszesitve 29,10 5,99 19,71 1,99 24,83 6,57

*csak egy magzatnal ismerték fel
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13.4bra A terhesség nagysaga a mellkasi rendellenesség felismerésekor
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22. téblézat Mellkasi rendellenességek prenatalis felismerésének hatékonyséaga rendellenességenként (N=427)

Rendellenesség tipusa

atrialis septum defectus (ASD)
ventricularis septum defectus (VSD)
atrioventricularis septum defectus (AVSD)
univentricularis sziv

aorta stenosis

aorta atresia

coarctatio aortae

hypoplasias balszivfél syndroma
pulmonalis stenosis

hypoplasias jobbszivfél syndr. (pulm. atr.)
komplett nagyértranspositio

kettés kiaramlasu jobb kamra

truncus arteriosus communis

tiidévénak malpositioja

Fallot-tetralogia

tricuspidalis atresia/stenosis

tricuspidalis insufficientia

mitralis atresia/stenosis

tagult jobbszivfél

tagult jobb és bal kamra

situs inversus

sziv jobbra dyslocalt

rhabdomyoma

sclerosis tuberosa

myxoma

sziv aneurisma

pericardialis folyadékgyilem

sziv egyéb rendell.

tiid6 cysticus adenomatoid malformatidja
tiid6 egyéb rendell.

0dsszesen

I. tellesen egyezés 1. részleges egyezés I11. eltérés
esetszam n % n % n %
41 13 3L71% 15  36,59% 13 31,71%
126 68  5397% 19  15,08% 39  30,95%
39 31 794% 1 2,56% 7 1795%
28 27 96/43% 1 3,57% 0 0,00%
11 7 6364% 3 2121% 1 9,09%
28 21 75,00% 6  2143% 1 357%
22 16 72,73% 3 1364% 3 1364%
40 36 90,00% 1 2,50% 3 7,50%
20 14 70,00% 2 10,00% 4 20,00%
29 22 7586% 6  20,69% 1 345%
30 22 7333% 0 0,00% 8  2667%
12 7 5833% 4 3333% 1 8,33%
19 14 73,68% 4  21,05% 1 5,26%
6 2 3333% 3 50,00% 1 1667%
19 13 6842% 2 1053% 4  21,05%
7 5 7143% 2 2857% 0 0,00%
9 7 T1,718% 2 2222% 0 0,00%
9 7 T1,78% 2 2222% 0 0,00%
11 9 8182% 2 1818% 0 0,00%
5 2 40,00% 2 40,00% 1 20,00%
9 8  8889% 0 0,00% 1 1111%
4 3 7500% 1 2500% 0 0,00%
9 8  8889% 1 1111% 0 0,00%
2 1  50,00% 1 50,00% 0 0,00%
1 1 100,00% 0 0,00% 0 0,00%
3 2 6667% 1 3333% 0 0,00%
11 10 90,91% 0 0,00% 1 9,09%
57 45  78,95% 8  14,04% 4 7,02%
16 14 87,50% 1 6,25% 1 6,25%
52 22 4231% 3 577% 27 51,92%
675 457  67,70% 96 14,22% 122 18,07%

A tiid6 cysticus adenomatoid malformatiojat csoportba 16 magzatot soroltunk,

mig a tiid6 egyéb rendellenessége 52 esetben fordult eld. A tiid6 egyéb rendellenességeit

az 23.b tablazat foglalja dssze.

Az egyes mellkasi rendellenesség csoportok kimutatasanak szenzitivitasat a 22.

tablazat mutatja. A 675 mellkasi eltérésbol 457 keriilt felismerésre antenatalisan (67,7%),

96 részben (14,22%), 122 eltérést pedig nem sikerilt kimutatni a szilést/vetélést

megeldzden (18,07%).
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endocardialis fibroelastosis
cardiomegalia

egyeb komplex vitium
ectopia cordis

tagult bal szivfél
Ebstein-anomalia

aortaiv interruptio

mitralis insufficientia

dilatatio atrii cordis

bal vena subclavia persistens
disruptio arcus aortae

atresia ostii dextri cordis

acardia

fibrosis, calcificatio myocardii
teratoma pericardii

malpositio aortae

vena cava inferior dilatatio

teratoma intracardiale

arteria subclavia rendellenes eredése
vena cava superior sinistri persistens
tricuspidalis dysplasia

pitvar-kamrai billentyli hypoplasia
vena azygos continuitas

0sszesen

[y
[op}

sequestratio

thoracopagus

0sszesen

hypoplasia pulmonum
izolalt hydrothorax
tiid6 lebenyhiany

mellkasfali lymphangioma

agenesia alandulae thymi
sziik/deformalt mellkas

tracheooesophagealis fistula
harang alak( mellkas
hianyzé mellkasfal

teljes rekesz hianya

cong. pulmonalis lymphangiectasia
thoracalis neuroblastoma

egyéb intrathoracalis tumor
tracheomalatia, trachestenosis

23.b tablazat A tiido egyéb rendellenességei
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A sziv és tiidd rendellenességében szenvedd magzatok 11,48%-aban fordult el

magzati retardatio a varanddssag soran (24. tablazat). Ezen beliil a legmagasabb retardatio
arényt Fallot-tetraldgia esetén talaltunk (26,32%).

A nemi megoszlast vizsgalva az 0Osszesitett fid/lany ardany 1,10 volt.

Szignifikansan magasabb aranyban talaltunk aorta stenosis és komplett nagyer

transpositiot, fia magzatoknal. Tricuspidalis insufficientia, valamint pericardialis

folyadékgyllem esetén szignifikdnsan magasabb volt a lany magzatok aranya (25.

tablazat).
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24. téblazat Mellkasi rendellenességek esetén észlelt retardac

Rendellenesség tipusa

atrialis septum defectus (ASD)
ventricularis septum defectus (VSD)

atrioventricularis septum defectus (AVSD)

univentricularis sziv

aorta stenosis

aorta atresia

coarctatio aortae

hypoplasias balszivfél syndroma
pulmonalis stenosis

hypoplasias jobbszivfél syndr. (pulm. atr.)
komplett nagyértranspositio
kettds kiaramlasa jobb kamra
truncus arteriosus communis
tidévénak malpositioja
Fallot-tetralogia

tricuspidalis atresia/stenosis
tricuspidalis insufficientia
mitralis atresia/stenosis

tagult jobbszivfél

tagult jobb és bal kamra

situs inversus

sziv jobbra dyslocalt
rhabdomyoma

sclerosis tuberosa

myxoma

sziv aneurisma

pericardialis folyadekgyilem
sziv egyéb rendell.

tiid6 cysticus adenomatoid malformatidja
tiid6é egyéb rendell.

0sszesen

eset n %
41 6 14,63%
126 18  14,29%
39 2 5,13%
28 1 3,57%
11 0 0,00%
28 4  14,29%
22 1 455%
40 5 12,50%
20 0 0,00%
29 5 17,24%
30 3 10,00%
12 3  25,00%
19 2 1053%
6 0 0,00%
19 5 26,32%
7 0 0,00%
9 0 0,00%
9 2 2222%
11 1 9,09%
5 0 0,00%
9 0 0,00%
4 0 0,00%
9 0 0,00%
2 0 0,00%
1 0 0,00%
3 0 0,00%
11 0 0,00%
57 5 877%
16 1 6,25%
52 5 9,62%
675 69 10,22%
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25. téblazat Nemi megoszlas mellkasi rendellenességek esetén

Rendellenesség tipusa eset fia lany fid/lany p
atrialis septum defectus (ASD) 41 24 17 141 NS
ventricularis septum defectus (VSD) 126 62 62 1,00 NS
atrioventricularis septum defectus (AVSD) 39 21 27 0,78 NS
univentricularis sziv 28 16 12 1,33 NS
aorta stenosis 11 9 2 450 p<0,02
aorta atresia 28 16 12 133 NS
coarctatio aortae 22 9 13 0,69 NS
hypoplasias balszivfél syndroma 40 20 20 1,00 NS
pulmonalis stenosis 20 9 10 0,90 NS
hypoplasias jobbszivfél syndr. (pulm. atresia) 29 15 14 1,07 NS
komplett nagyértranspositio 30 21 8 2,63 p<0,02
kettds kiaramlast jobb kamra 12 6 5 1,20 NS
truncus arteriosus communis 19 9 9 1,00 NS
tiildévénak malpositidja 6 4 2 2,00 NS
Fallot-tetralogia 19 11 8 1,38 NS
tricuspidalis atresia/stenosis 7 4 3 133 NS
tricuspidalis insufficientia 9 2 6 0,33 p<0,02
mitralis atresia/stenosis 9 5 4 125 NS
tagult jobbszivfél 11 5 6 0,83 NS
tagult jobb és bal kamra 5 2 3 0,67 NS
situs inversus 9 4 5 0,80 NS
sziv jobbra dyslocalt 4 4 0

rhabdomyoma 9 6 3 2,00 NS
sclerosis tuberosa 2 2 0

myxoma 1 0 1

sziv aneurisma 3 3 0

pericardialis folyadékgyilem 11 3 9 0,33 p<0,02
sziv egyéb rendell. 57 31 24 1,29 NS
tiid6 cysticus adenomatoid malformatioja 15 9 6 1,50 NS
tiid6 egyéb rendell. 52 19 28 0,68 NS
Osszesitve 674 351 319 1,10 NS

* 15 esetben nem ismert a nem
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5.4 Hasi- és hasfali rendellenességek

A vizsgalt id6szakban 216 magzatnal fordult el6 valamilyen hasi vagy hasfali
rendellenesség (8,4/1000). A 216 esetb6l 131 végzodott sziiléssel, mig 85 vetéléssel. A
vetélések kozul 81 indukalt volt, mig 4 magzatnal spontan kovetkezett be a vetélés a

masodik trimeszterben.

A 216 hasi és hasfali rendellenességben szenvedé magzat kdzul 206 singularis és
19 gemini terhesség fordult el6. A 19 ikerterhesség mindegyikében csak az egyik magzat
volt érintett.

Az egyes gastrointestinalis rendellenessegeket kiilon vizsgaltuk.

Az anyai atlagos eletkor 29,89+ 6,35 év volt a sziilés/vetélés idején. A szilések
atlagosan az érettség hataran torténtek, a gesztacios kor atlaga 35 +£3,81 hét volt. Az
ujszildttek sziletési sulya is alacsonyabb volt: atlagosan 2386,61 + 924,78 g. A vetélések
atlagosan a 19,84 + 2,63 héten kdvetkeztek be (26. tblazat).

A terhesség alatt végzett ultrahangvizsgalatok atlagos szama 3,87 + 3,38 volt,
ezen belul a kromoszoma-rendellenesség egyiittes el6fordulasakor a prenatalis

ultrahangvizsgalatok szama 2,88 + 2,09, multiplex malformatio esetén 3,36 + 2,99 volt.

A prenatalis ultrahang-diagnozis a vizsgalt magzatoknal 139/216 (60,2%) esetben
teljesen egyezett a postnatalis/vetélés utani vizsgalati eredményekkel, 31/216 esetben
részben kerult felismeresre (14,4%), 55/216 esetben nem kerlt felismerésre az elvaltozas
(25,5%) (27. tdblazat).

A gastrointestinalis malformatié 130 esetben nem tarsult mas szervek
rendellenességével. Kozilik 93 magzatnal (71,5%) teljesen egyezett a prenatalis
ultrahangvizsgalat eredménye a sziilést/vetélést kovetd vizsgalati eredményekkel, 17

esetben (13,1%) azonban eltért attol.
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26. tablazat Hasi és hasfali rendellenességek adatai (n=216)

Osszesen
gestacios kor (hét)

Rendellenesség tipusa = esetszam atlag SD min max
oesophagus atresia 20 32,25 3,95 24 40
duodenum atresia 19 32,63 6,14 21 46
egyéb bél atresia 15 28,53 5,05 22 36
anus atresia 23 29,04 517 19 37
gastroschisis 12 23,00 6,59 14 37
omphalocele 33 28,15 6,06 18 41
hernia diaphragmatica 53 30,40 7,04 15 48
hasi cysta 8 28,75 4,80 21 35
egyeb 57 31,16 6,28 17 41
Osszesitve 240 29,89 6,35 14 48
Spontan vetélés vagy vetélés ind.
gestacios kor (hét)
Rendellenesség tipusa eset atlag SD
oesophagus atresia 221,00 2,83
duodenum atresia 122,00
egyéb bél atresia 522,20 1,10
anus atresia 8 20,75 2,76
gastroschisis 518,40 2,30
omphalocele 20 18,30 2,98
hernia diaphragmatica 21 20,67 171
hasi cysta 1 23,00
egyeb 33 19,66 2,60
Osszesitve 96 19,84 2,63
Szilések
gestacios kor (hét) suly (g)
Rendellenesség tipusa eset atlag SD atlag SD
oesophagus atresia 18 34,94 3,78 2055,83 792,96
duodenum atresia 18 35,11 3,61 2180,00 702,28
egyéb bél atresia 10 35,50 3,03 226111 628,12
anus atresia 15 35,60 417 2527,14 1105,17
gastroschisis 73457 2,15 2128,00 466,55
omphalocele 13 34,77 4,38 2471,82 1252,78
hernia diaphragmatica 32 36,38 3,85 2591,94 890,50
hasi cysta 738,14 157 3340,00 565,07
egyéb 24 33,96 423 2253,33 103227
Osszesitve 144 35,35 3,81 2386,61 924,78
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A hasi- és hasfali rendellenességek 70 magzatnal fordultak elé multiplex
malformatio részeként, 28 magzatnal (40%) teljesen, 11-nal (15,7%) pedig részben
egyezett a prenatalis diagndzis a szilés/vetélés utan talaltakkal, mig 31 magzatnal
(44,3%) nem keriilt felismerésre a craniospinalis eltérés. A 70 esetbdl 29 esetben két
szervrendszert érintettek a kimutatott elvaltozasok, 32 esetben az érintett szervrendszerek
szama >3 volt. Tarsulo rendellenességként leggyakrabban mellkasi eltérések (33 eset),
illetve urogenitalis malformatiok (28 eset) fordultak eld. Az agy- és gerincveld ¢és a
végtagok es csontrendszer rendellenességei 19-19 esetben jelentek meg, mig az
arckoponya és nyak eltérései 15 magzatnal tarsultak a has és hasfal rendellenességeivel.

Két esetben magzati hydrops fordult eld.

27. tablazat Hasi és hasfali rendellenességek prenatalis felismerésének hatékonysaga (N=216)

I. telies egyezés  1l. részleges egyezés 1. eltérés

esetszam n % n % n %
hasfali-, hasi rendellenesség 130 93 715% 20 154% 17 13,1%
6nmagaban
kromoszoma rendellenességgel 16 9 56,3% 0 0,0% 7 43,8%
tarsultan
multiplex rendellenesség 70 28 40,0% 11 15,7% 31 44,3%
részeként
Osszesen 216 130 60,2% 31 14,4% 55 25,5%

Tizenhat esetben tarsult gastrointestinalis eltérés kromoszéma-rendellenességgel,
6 esetben 18-as triszomiaval (Edwards-szindroma), 6 esetben 21-es triszémiaval (Down-

kor), 4 esetben pedig 13-as triszomia fordult eld.

A 216 magzatnal 6sszesen 240 hasi- és hasfali rendellenesseg fordult el. A
sziilést, vetélést kovetden 77 magzatndl jelent meg valamilyen gastrointestinalis atresia:
20 esetben oesophagus atresia, 19 magzatnal duodenum atresia, 15 esetben vékonybél-,

23-nal pedig anus atresia. Nyolc magzatnal fordult el6 hasi cysta (nem ovarialis eredetii)

(28. téblazat).
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28. tdbldzat Hasi-, hasfali rendellenességek felismerésének hatékonysaga rendellenességenként (N=216)

I. teljesen egyezés I1. részleges egyezés 1. eltérés
Rendellenesség tipusa esetszam n % n % n %
oesophagus atresia 20 4 20,00% 6 30,00% 10 50,00%
duodenum atresia 19 18 94,74% 0 0,00% 1 5,26%
egyéb bél atresia 15 6 40,00% 3 20,00% 6 40,00%
anus atresia 23 2 8,70% 5 21,74% 16 69,57%
gastroschisis 12 12 100,00% 0 0,00% 0 0,00%
omphalocele 33 25 75,76% 3 9,09% 5 15,15%
hernia diaphragmatica 53 46 86,79% 2 3,77% 5 9,43%
hasi cysta 8 8  100,00% 0 0,00% 0 0,00%
egyéb 57 22 38,60% 14 24,56% 21 36,84%
Osszesen 240 143 59,58% 33 13,75% 64  26,67%

Otvenhét eset keriilt az egyéb, mas csoportba nem sorolhaté gastrointestinalis
rendellenesség kdzé: belek malrotatidja (19 eset), ascites (6 eset), hasi situs inversus (4

eset), polysplenia (3 eset) és atipikus anus nyilas (3 eset) 29. tablazat.

A 28. tdblazat mutatja az egyes hasi- és hasfali rendellenességek ultrahang-
diagnosztikajanak szenzitivitasat, specificitasat, pozitiv és negativ prediktiv értékét.

A hasi- és hasfali rendellenességek az 0sszes eset 16,67%-ban tarsultak méhen
beluli ndvekedési retardacidval (30. tablazat). A legmagasabb aranyban a gastroschisis
esetekben fordult el6 magzati retardacio (41,67%). Koriilbeliil az esetek negyedében
tarsult magzati retardacié omphalocelével (27,27%), bél atresiaval (26,67%) és hasi
cystaval (25%). A retardacio aranya 21,47% volt anus atresia, mig 15,79% duodenum
atresia esetén. Alacsonyabb aranyban talaltunk magzati retardaciot oesophagus atresia

(5%) és rekeszserv esetén (5,66%).

A nemi megoszlast vizsgalva magasabb aranyban talaltunk fii magzatokat
duodenum atresia (fiu/lany arany 2,0), anus atresia (fid/lany arany 2,67) és rekeszsérv
(fiu/lany arény 1,79) esetén, mig a vékonybél atresia eseteiben a lany magzatok szama
volt magasabb (fiu/lany arény 0,25) (31. tablazat).

68



DOI:10.14753/SE.2018.2180

29. téblazat Egyéb hafali-, hasi rendellenességek

Egyéb bél eltérések

[N
(o]

belek malrotatioja
atipusos anus nyilas
bél duplicatio
agenesia recti
invaginatio intestini ilei
ileus

egyéb bélagenesia
ileum tagulat
meconium cysta
rectovaginalis fistula

P PR PR R RPN

Maj, l1ép, pancreas eltérései
polysplenia

asplenia

hepatosplenomegalia
hepatomegalia

congestio hepatis

majfibrosis

epehdlyag agenesia

pancreas anulare

P PR PP RPRRP®

Er malformatiok

ductus omphaloentericus persistens

hasi lymphangiectasia

méajon bellli portovenosus shunt
rendellenesen lefutd véna a falx hepatisban
ductus vitellointestinalis

el il i

Egyéb

ascites 6
hasi situs inversus 4
intraabdominalis terime 1

Osszesen 57
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30. tablazat Retardacio hasi-, hasfali rendellenességek esetéi

Rendellenesség tipusa eset n %
oesophagus atresia 20 1 5,00%
duodenum atresia 19 3 15,79%
egyéb bél atresia 15 4 26,67%
anus atresia 23 5 21,74%
gastroschisis 12 5 41,67%
omphalocele 33 9 27,27%
hernia diaphragmatica 53 3 5,66%
hasi cysta 8 2 25,00%
egyéb 57 8 14,04%
0sszesen 240 40 16,67

31. tablazat Nemi megoszIlas a hasi-, hasfali rendellenességek esetén

Rendellenesség tipusa eset fil lany fil/lany p
oesophagus atresia 20 11 8 1,38 NS
duodenum atresia 19 12 6 200 p<0,02
egyéb bél atresia 15 3 12 025 p<0,02
anus atresia 23 16 6 267  p<0,02
gastroschisis 12 6 6 1,00 NS
omphalocele 33 13 19 0,68 NS
hernia diaphragmatica 53 34 19 1,79  p<0,02
hasi cysta 8 3 5 0,60 NS
egyéb 57 29 26 1,12 NS
0sszesen 240 127 107 1,19 NS

* 6 esetben nem ismert a nem

Vizsgéaltuk tovabba, hogy a rendellenességeket mikor, melyik terhességi héten
ismertek fel. A hasi- és hasfali rendellenessegek felismerése atlagosan a 24+7,05 héten
tortént. A felismerés hetének atlagat az egyes rendellenesség-csoportok esetén a 32.
tablazat mutatja. A magzatok szamat a felismerés hetének fliggvényében a 14. és 15.

abrak mutatjak.

70



DOI:10.14753/SE.2018.2180

32. tablazat Gestacios kor a hasi- és hasfali rendellenességek felismerésekor

szilések spontan/indukalt vetélés dsszesen

Rendellenesség tipusa atlag SD atlag SD atlag SD
oesophagus atresia 23,33 10,07 12,00 20,50 9,98
duodenum atresia 29,35 417 23,00 29,00 4,31
egyéb bél atresia 33,33 2,58 33,33 2,58
anus atresia* 19,00 21,00 20,00 141
gastroschisis 22,29 4,46 15,60 241 20,09 4,76
omphalocele 22,14 747 17,28 3,69 18,80 5,20
hernia diaphragmatica 2744 6,03 19,70 247 2424 6,19
hasi cysta 32,14 8,34 20,00 30,63 8,83
egyéb 27,00 6,24 18,22 2,91 23,32 6,74
0sszesen 27,45 6,54 18,24 3,32 24,00 7,05
*csak 1 magzatnal ismerték fel

m Részben

felismert

m Teljesen
felismert

14.4bra A terhesség alatt és a szllés/vetélés utan felismert hasi- és hasfali rendellenességek
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15.4bra A terhesség nagysaga a hasi- és hasfali rendellenesség felismerésekor

5.5 Urogenitalis rendellenességek

A vizsgalt id6szakban Osszesen 265 magzatnal fordult elé urogenitalis
rendellenesség, igy urogenitalis rendellenességek eldfordulasanak prevalenciaja
10,31/1000-nek adodik. A 265 varandossagbol 177 végzodott sziiléssel, mig 88 esetben
tortént vetélés. A 88 vetélésbdl 9 esetben a vetélés spontan volt, 79 magzatnal pedig

indukaltan kovetkezett be.

Az anyai atlagos életkor a sziilés/vetélés idején 29,6+5,64 év volt. A sziilések az

érettség hataran tortentek, atlagosan a 35,38+3,8 héten és az Ujszulottek sziletési sulya is
alacsonyabb volt: atlagosan 2436,4+966,48 g.
A vetélések atlagosan a 20,06+2,49 héten torténtek, a magzatok stlya a vetélés idején
pedig atlagosan 313,69+145,21g volt, azonban 8 magzatnal hianyzott ez az adat. Az
urogenitalis rendellenességgel tortét szilések és vetélések adatait foglalja 6ssze a 33.
tablazat.
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A terhesség alatt végzett ultrahangvizsgalatok atlagos szama 3,72+3,19 volt, ezen
belil a kromoszéma-rendellenességgel szlletett Ujszllotteknél a  prenatalis

ultrahangvizsgalatok szama 3,3+4,19, multiplex malformatio esetén 3,64+3,05 volt.

Az urogenitalis rendellenességben szenvedd 265 magzat esetében 245 singularis,
19 gemini és egy trigemini terhesség fordult el6. A gemini és trigemini terhességekben 1
eset kivételével csak az egyik magzat volt érintett az urogenitalis rendellenesség
vonatkozasaban. Egy esetben volt megfigyelheté mindkét magzatnal urogenitalis eltérés,
az ,,A” magzatnal pitvari septum defektus mellett féloldali pyelectasia, a ,,B” magzatnal

pedig féloldali pyelectasia és azonos oldalon ren duplex volt megfigyelhetd.

A hugydti és nemi szervi rendellenességeket atlagosan a 28,25+6,84 héten
ismerték fol (34. tdblazat). A szlilések esetén a felismerés atlagos ideje a 28,37+6,37 hét
volt, mig vetéléseknél atlagosa a 19,21+1,81 heten diagnosztizaltdk az eltéréseket. A

magyatok szamat a felismerés hetének fliggvényében a 16. és 17. abrak mutatjak.
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33. tablazat Urogenitalis rendellenességek dsszesitett adatai (n=265)

Szilések Spontan/indukalt vetélés
gestécios kor (hét) suly (g) gestacios kor (hét)
Rendellenesség tipusa eset atlag SD atlag SD  eset atlag SD
pyelectasia 48 315 285111 821,08 13 20,31 1,70
egyéb obstruktiv 27 35,19 3,88 264050 964,37 9 19,89 2,76
multicystas vesedysplasia 20 36,40 437 2640,00 947,90 16 20,69 1,35
polycystas vesedysplasia 3 36,00 346 2740,00 860,87 6 21,50 1,64
agenesia/hypoplasia renis 23 34,09 440 1885,00 1073,68 38 19,74 2,13
egyéb hugyuti rendell. 28 35,07 354 214222 751,32 11 18,73 4,69
férfi genitalis 39 34,16 4,03 1860,80 843,37 3 22,33 1,15
ndéi genitalis 19 36,37 302 289571 896,82 5 20,00 2,92
0sszesen 207 35,38 3,80 2436,40 966,48 101 20,06 2,49
Osszesen
anyai életkor (év)
Rendellenesség tipusa eset atlag SD min max
pyelectasia 61 28,84 5,69 17 43
egyéb obstruktiv 36 28,31 5,86 16 40
multicystas vesedysplasia 36 28,78 6,56 16 41
polycystas vesedysplasia 9 29,56 2,88 25 34
agenesia/hypoplasia renis 61 30,57 5,86 16 40
egyeb hagyuti rendell. 39 29,64 5,55 16 41
férfi genitalis 42 30,60 433 18 38
ndi genitalis 24 30,54 5,86 20 41
0dsszesen 308 29,60 5,64 16 43
34. tdbldzat Gestacios kor a urogenitalis rendellenesség felismerésekor
szillések spontan/indukalt vetélések dsszesen
Rendellenesség atlag SD atlag SD atlag SD
pyelectasia 28,55 6,54 18,63 13 26,61 71
egyéb obstruktiv 28,15 6,76 19,17 2,23 26,47 7,09
multicystas vesedysplasia 26,18 5,97 19,33 187 23,34 5,79
polycystas vesedysplasia 28,67 2,08 20,50 1,05 23,22 4,29
agenesia/hypoplasia renis 2757 6,87 19,06 1,70 22,78 6,31
egyéb hugydti rendell. 30,83 5,95 18,40 2,30 25,18 787
férfi genitalis* 23,00 23,00*
noi genitalis 31,36 5,63 18,00* 30,25 6,61
0sszesen 28,37 6,37 19,21 1,81 25,25 6,84

*csak 1 magzatnal ismerték fel
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17 .4bra A terhesség nagysaga az urogenitalis rendellenesség felismerésekor
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A prenatalis ultrahang-diagnézis az urogenitalis fejlodési rendellenességben
szenvedé magzatoknal 132/265 esetben (49,8%) teljesen egyezett a postnatalis/vetélés
utani vizsgalati eredményekkel, 51/265 esetben részben kerlt felismerésre (19.2%),

82/265 esetben nem kertilt felismerésre az urogenitalis elvaltozas (32,9%) (35. tablazat).

35. tablazat Urogenitalis rendellenességek felismerésének 0sszesitett hatékonysaga

I. teljes egyezés I1. részleges egyezés I1. eltérés

esetszam n % n % n %
urogenitalis rendellenesség 174 95  54,6% 34 195% 45 259%
6nmagaban
chromosoma- 10 3 300% 0 0.0% 7 70,0%
rendellenességgel tarsultan
multiplex rendellenesség 81 34 420% 17 21,0% 30 37,0%
részeként
Osszesen 265 132 49,8% 51  19,2% 82 30,9%

A 265 magzatbol 174 esetben fordult el6 az urogenitalis rendellenesség
onmagaban, 10 esetben tarsult kromoszOma-rendellenességgel és 81 esetben egyéb

multiplex malformatiés rendellenességgel.

Amennyiben nem tarsult mas szervek rendellenességével az urogenitalis
rendellenesség (174 eset), 95 magzatnal (54,6%) teljesen egyezett a prenatalis
ultrahangvizsgalat eredménye a postnatalis/vetélést kovetd vizsgalati eredményekkel, 34
esetben (19,5%) részben kerllt felismerésre prenatalisan az urogenitalis eltérés, 45

esetben (25,9%) pedig nem kerilt felismerésre prenatalisan az elvaltozas.

A 81 multiplex malformatiés esetbél 34 esetben (42%) teljesen egyezett a
prenatalis diagndzis a postnatalisan, vetélést kovetden talaltakkal, 17 magzatnal (21%)
részben kerult felismerésre az urogenitalis eltérés, 30 esetben (37%) pedig nem kerult
felismerésre az elvaltozds. A multiplex malformatios esetek kozil 45 esetben két
szervrendszert érintettek a kimutatott elvaltozasok, 36 esetben az érintett szervrendszerek
szama >3 volt. Tarsuld rendellenességként leggyakrabban hasfali ¢és hasi
rendellenességek (33 eset), cardiovascularis malformatiok (32 eset), craniospinalis

rendellenességek (24 eset), a végtagok/csontrendszer eltérései (19 eset), egyeb mellkasi
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rendellenességek (15 eset), illetve az arckoponya eltérései (14 eset) voltak kimutathatok.

Két esetben magzati hydrops volt a tarsulé rendellenesseg.

A kromoszoma rendellenességben szenvedd 10 magzatbol 4 esetben talaltunk 18-
as triszémiat (Edwards-szindroma), 2 esetben 21-es triszomiat (Down-szindréma), illetve
2 esetben Turner-szindroméat. Két esetben egyeb kromoszoma eltérés volt jelen: 1
magzatnal 9-es triszdmia igazoldodott, 1-nél pedig triploidia. A 10 magzatbol 3-nal
sikerllt az eltérést prenatalisan diagnosztizalni (30%), mig 7 magzatnal nem sikerdilt
(70%).

A 265 magzatnal dsszesen 308 urogenitalis rendellenesség volt kimutathato. A
kiilonb6z6 urogenitalis rendellenességeket 8 csoportba soroltuk. Kilencvenhét esetben
volt kimutathatd valamilyen hugyuti tagulat, ebbdl 69 esetben csak pyelectasia volt
kimutathat6, 36 esetben a tagulat hatterében egyéb obstrukciot okozé anatomiai eltérés
igazolodott. Vese cystas elvaltozasa 45 esetben igazolddott, 36 esetben multicystas, 9
esetben polycystds vesedysplasia. Hatvanegy esetben vese agenesia/hypoplasia
igazolodott. A kiilonboz6 urogenitalis rendellenességek kimutatisanak sensitivitasat,

specificitasat, valamint a pozitiv és negativ prediktiv értékeket mutatja a 36. tablazat.

36. tablazat Urogenitalis rendellenességek felismerésének hatékonysaga rendellenességenként (N=265)

I. teliesen egyezés Il. részleges I1. eltérés
Rendellenesség tipusa esetszam n % n % n %
pyelectasia 61 41 6721% 3 4,92% 17 2787%
egyéb obstruktiv 36 32  888%% 3 8,33% 1 2,78%
multicystas vesedysplasia 36 29  80,56% 4 11,11% 3 8,33%
polycystas vesedysplasia 9 9 100,00% 0 0,00% 0 0,00%
agenesia/hypoplasia renis 61 32 5246% 11 18,03% 18 29,51%
egyéb hugyuti rendell. 39 11 2821% 16 41,03% 12 30,77%
férfi genitalis 42 1 2,38% 0 0,00% 41 97,62%
ndi genitalis 24 13 5417% 3 12,50% 8 33,33%
0sszesen 308 168 54,55% 40 12,99% 100 32,47%

Az 37. tablazat az egyéb hagyuti rendellenességeket sorolja fel részletesen (39
eset). A hlgyutak kiilonb6zé mértékii kettozottségét 13 esetben talaltuk. Patkovese 6,
vese cysta (nem a multicystas vagy a polycystas dysplasia részeként) pedig 4 esetben

fordult elo.
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37. tablazat Egyéb hugyuti rendellenességek

Rendellenesség tipusa

higyutak kettdzottsége
ren duplex
pyleon duplex
ureter kettdzottsége
patkovese
cysta renis
exstrophia vesicae
agenesia urocystae
urachus persistens
tagult hdlyag és cystoanalis vagy cystourethralis fistula
ureter, urocysta, urethra agenesia
ptosis renis
megalocystis
megacystis-megaloureter-microcolon syndroma
hugydtak egyéb rendellenessége

0sszesen

esetszam (n)

H
O R PR REPERPRPNNAMEONORK

w
(o]

A ndéi genitalis rendellenességek 50%-ban voltak felismerheték a méhen beliili

magzatndl. A férfi genitalis rendellenességek csak 1 esetben keriltek prenatalisan

felismerésre.

Az urogenitalis rendellenességek gyakran tarsultak magzati
(26,95%) (38. tablazat). Ezen beldl is magas volt a retardatio aranya vese agenesia/vese
hypoplasia esetén (34,43%), kozel az esetek egy harmadaban talaltunk magzati retardatiot

multicytds vesedysplasia esetén (30,56%). Jelentds eltérés volt a retardatiot vizsgalva a

férfi és ndi genitalis eltérések esetén (54,76 illetve 16,67%).
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38. tablazat Urogenitalis rendellenességek esetén észlelt retardacio

Rendellenesség tipusa eset n %
pyelectasia 61 13 21,31%
egyéb obstruktiv 36 1 2,78%
multicystas vesedysplasia 36 11 30,56%
polycystas vesedysplasia 9 1 11,11%
agenesia/hypoplasia renis 61 21 34,43%
egyéb hugyuti rendell. 39 9 26,08%
férfi genitalis 42 23 54,76%
ndi genitalis 24 4 16,67%
0sszesen 308 83 26,95%

A nemi megoszlast vizsgalva, szignifikdnsan magasabb volt a fid magzatok
ardnya pyelectasia, illetve egyéb obstruktiv rendellenességek esetén. (p<0,02) (39.
tablazat). Osszesitve — valamennyi urogenitalis rendellenességre vonatkoztatva — 187
esetben fiu, 113 esetben leany ujsziléttnél mutattuk ki a rendellenességet (6sszesitett
fid/lany arany 1,65), igy a nemi megoszlas az 6sszes urogenitalis rendellenességre

vonatkoztatva szignifikans kilonbséget mutatott (p<0,02).

39. téblazat Nemi megoszlas az urogenitalis rendellenességek esetén

Rendellenesség tipusa eset* fil lany fid/lany p
pyelectasia 61 43 18 239 p<0,02
egyéb obstruktiv 36 24 12 200 p<0,02
multicystas vesedysplasia 36 20 16 125 NS
polycystas vesedysplasia 9 5 4 125 NS
agenesia/hypoplasia renis 61 35 26 135 NS
egyéb hugyuti rendell. 39 21 15 140 NS
férfi genitalis 42 42

ndi genitalis 24 24

0sszesen 308 190 115 1,65 p<0,02

* 3 esethen nem ismert a nem
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5.6 Végtagi- és csontrendszeri rendellenességek

Osszesen 142 magzatnal fordult el valamilyen végtagi vagy csontrendszeri
rendellenesség, igy a vizsgalt idészakban a musculoskeletalis malformatiok prevalenciaja
5,53/1000 volt. A nemi megoszlast vizsgalva a 142 magzatbol 67 fiu és 68 leany volt, 7

esetben pedig nem volt ismert a nem.

A 145 végtagi €és csontrendszeri rendellenességben szenvedd magzat koziil 139
singularis és 6 gemini terhesség fordult el6. A hat ikerterhesség mindegyikében csak az

egyik magzat volt érintett.

A 142-b6l 64 esetben végzodott sziléssel a varanddssdg, mig 78 esetben
vetéléssel. Négy magzatnal a vetélés spontan, 74-nél pedig indukéltan kdvetkezett be. Az
anyai atlagos eletkor az sziilés/vetélés idején 30,74+6,05 év volt. A szllések esetében a
gesztacios kor atlaga 34,89+4,76 hét, az Ujszilottek sziletési sulyanak atlaga pedig
1956,49+870,30g volt. A 64 sziilésbdl 37 kovetkezett be a 37. terhességi hét elott
(57,81%). A vetelések atlagosan a 19,97+2,33 héten kovetkeztek be. A szilések és
vetélések adatait, ahol végtagi és csontosodasi eltérés volt jelen, a 40. tablazat foglalja
o0ssze rendellenesség csoportonként.

40. t&bldzat Végtagi- és csontrendszeri rendellenességek dsszesitett adatai (n=142)

Osszesen Vetélés Szuilések

anyai életkor (év)  gestacios kor (hét) gest. kor (hét) suly (9)
Rendellenesség tipusa eset atlhg SD min max eset atlag SD eset atlag SD atlag SD
végtag reductio 17 3212 528 21 40 12 1946 326 5 3400 497 198750 888,87
dongalab 3% 31,77 741 18 48 15 19,75 161 20 3511 521 182867 712,24
arthrogryposis 6 3100 400 25 36 6 3467 2,08
polydactylia 20 31,80 745 16 41 11 2017 2,04 9 3400 510 209833 103393
syndactylia 9 3033 536 23 38 2 2000 000 7 3543 331 204833 921,20
egyéb végtag rendell. 30 3003 518 18 41 11 1967 187 19 36,78 2,96 221571 91450

osteogenesis imperfecta 5 2820 622 19 34 3 1933 153 2 2750 495 121000 791,96
egyéb csontosodasi zavar 36 2942 560 19 42 23 2035 284 13 3362 5,72 1782,00 1004,19

Gsszesen 158 30,80 6,08 16 48 83 19,97 2,33 75 34,89 4,76 1956,49 870,30
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A terhesség alatt végzett ultrahangvizsgalatok atlagos szama 2,65+2,02 volt, ezen
belil a kromoszoma-rendellenesség egyiittes  el6fordulasakor a  prenatalis
ultrahangvizsgalatok szama 2,13+1,06, multiplex malformatio esetén 3,23+2,35 volt, mig
azon magzatok esetében, akiknél kizarélag valamilyen vegtagi vagy csontosodasi

rendellenesség volt jelen, atlagosan 2,23+1,73 vizsgalat tortént.

A 142 magzatbol 66-nal fordult el6 a rendellenesség dnmagaban, 15 esetben
tarsult kromoszoma-rendellenesseéggel, 61 esetben pedig multiplex malformatio
részeként jelent meg a végtagi és csontrendszeri eltérés. Hat magzatnal kromoszéma-

eltéres és mas szervrendszer rendellenessége egydttesen jelent meg (41. tablazat).

41, tabldzat Végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok felismerésenek hatékonysaga

. telies egyezés  |l. részleges egyezés 1. eltérés

esetszam n % n % n %
végtag rendellenesség és 66 44 66,7% 8 12,1% 14 21,2%
csontosodasi zavar dGnmagaban
kromoszdma rendellenességgel 15 2  13,3% 2 13,3% 11 73,3%
térsultan
multiplex rendellenesség 61 23 37, 7% 6 9,8% 32 52,5%
részeként
0sszesen 142 69 48,6% 16 11,3% 57 40,1%

A prenatalis ultrahang-diagnozis a vizsgalt magzatoknal 69/142 (48,6%) esetben
teljesen egyezett a postnatalis/vetélés utani vizsgalati eredményekkel, 16/142 esetben
részben kerult felismeresre (11,3%), 57/142 esetben nem Kkerlt felismerésre az elvaltozas
(40,1%).

Amennyiben nem tarsult mas szervek rendellenességével a musculoskeletalis
rendellenesség (66 eset), 44 magzatnal (66,7%) teljesen egyezett a prenatalis
ultrahangvizsgélat eredménye a sziilést/vetélést kovetd vizsgalati eredményekkel, 8
magzatnal (12,1%) részben kerult felismerésre prenatalisan az eltérés, 14 esetben (21,2%)

pedig nem kertilt felismerésre prenatalisan az elvaltozas.
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A 61 esetb6l, ahol multiplex malformatioval tarsult a végtagi és/vagy
csontrendszeri rendellenesség, 23 magzatnal (37,7%) teljesen, 6-nal (9,8%) pedig részben
egyezett a prenatalis diagnosis a szilés/vetélés utan talaltakkal, mig 32 magzatnal
(52,5%) nem ker(lt felismerésre a craniospinalis eltérés. A 61 esetb6l 33 esetben két
szervrendszert érintettek a kimutatott elvaltozasok, 28 esetben az érintett szervrendszerek
szdma >3 volt. Tarsul6 rendellenességként leggyakrabban az agy- és gerincvelo eltérései
(24), cardiovascularis malformatiok (21), urogenitalis eltérések (19 eset), az arckoponya
rendellenességei (18 eset), hasi- és hasfali rendellenességek (17 esetben), voltak
kimutathat6ak. Hat esetben mellkasi rendellenességek, mig 2 esetben magzati hydrops
fordult eld.

A kromoszoma-rendellenességben szenvedé 15 magzatnal 5 esetben fordult eld
18-as triszdmia (Edwards-szindroma), 4 esetben 21-es triszomia (Down-kar), 3 esetben
pedig 13-as triszomia (Patau-szindroma). Harom magzatnal egyéb kromoszéma-eltérés
jelent meg, triploidia, 9-es triszomia és az 1-es kromoszoma deletioja. A 15 magzatbdl
2-nél teljesen (13,3%), 2-nél részben sikeriilt kimutatni a végtagi vagy csontosodasi
eltérest prenatalis ultrahang vizsgalattal (13,3%), 11 magzatnal pedig nem kerilt

felismerésre a rendellenesség (73,3%).

A 142 magzatnal Osszesen 161 végtagi vagy csontosodasi eltérés fordult eld
(42.tablazat). Az eltéréseket 8 csoportba soroltuk. A leggyakoribb rendellenesség
csoportok a dongalab ¢€s a polydactylia voltak, elébbiben 35, mig utobbiban 20 magzat
volt érintett. Tizenhét magzatnal jelent meg végtagredukcio, 9-nél syndactylia, 6-nél

arthrogryposis, mig 5-nél osteogenesis imperfecta mutatkozott.
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42. tablazat Végtagi eltérések és csontosodasi zavarok felismerésének hatékonységa rendellenességel

I. teliesen egyezés  I1. részleges egyezés I1. eltérés
Rendellenesség tipusa esetszam n % n % n %
végtag reductio 17 11 64,71% 4  2353% 2 11,76%
dongalab (pes equinovarus) 35 18 5143% 1 2,86% 16 4571%
arthrogryposis 6 5 83,33% 0 0,00% 1 16,67%
polydactylia 20 3 15,00% 3 15,00% 14 70,00%
syndactylia 9 1 11,11% 1 1111% 7 T1,78%
egyéb végtag rendellenesség 30 7 2333% 3 10,00% 20 66,67%
osteogenesis imperfecta 5 4 80,00% 1 20,00% 0 0,00%
egyéb csontosodasi zavar 36 30 83,33% 1 2,78% 5 13,89%
0sszesen 158 79 50,00% 14 8,86% 65 41,14%

Harminchat eset ker(lt az egyéb csontosodasi zavarok csoportjaba, mig 30 eltérést

soroltunk az egyéb végtagi rendellenességek csoportba (43.a és 43.b tablazatok).

A 158 musculoskeletalis eltérésbol 79 keriilt teljesen felismerésre antenatalisan
(50%), 14 részben (8,86%), mig 65 nem (41,14%). Magas szenzitivitassal tudtuk
kimutatni az egyéb csontosodasi zavarokat (83,33%), az osteogenesis imperfectat (80%),
és a veégtag redukciot (64,71%), mig alacsony volt az ultrahang hatékonysaga az ujj

rendellenességeinek kimutatasaban (syndactylia 11,11%, polydactylia 15%).

43. a téblazat Egyéb végtag rendellenességek 43. b tablazat Egyéb csontosodéasi zavarok

oligodactylia 2 rdvidebb csdves csontok (<10 percentilis) 21

clinodactylia 2 thanatophor dysplasia 3

captodactylia 1  chondrodystrophia 1

egyébb ujj rendellenességek 12 chondrodysplasia punctata 1
agenesia digiti 3 achondroplasia 1
hypoplasia digiti 3 hypoplasia costae V. 1
pollex duplex partialis 2 sacrum agenesia 1
pollex triphalangealis 1 egyéb 7
malformatio digiti 1
hosszabb hivelykujj 1 0sszesen 36

dysostosis 4

deformalt végtagok 6

fibula aplasia 1

hemangioma teleangiectasia humeri 1

hemihypertrophia extremiti inferioris 1

0sszesen 30
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Vizsgaltuk, hogy melyik terhességi héten siker(lt kimutatni a rendellenességeket,
eredményeinket az 44. tablazat mutatja. A magzatoknal atlagosan a 21,04+5,07 héten
sikerllt diagnosztizalni a végtagok és csontrendszer eltéréseit. Szilések esetén a
felismerés hetének atlaga valamivel magasabb volt, 26,38+5,1 hét, mig vetélések esetén
joval alacsonyabb, 18,71+2,78 hét. Amagzatok szamat a felismerés hetének
fliggvenyében a 18. és 19. abra szemlélteti.
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18.4bra A terhesség alatt és a szlilés/vetélés utan felismert végtagi rendellenességek és csontosodasi zavarok
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19.4bra A terhesség nagysaga a végtagi rendellenességek és csontosodasi zavarok felismerésekor

44, tablazat Gestaciés kor a végtagi- és csontrendszeri rendellenességek felismerésekor

szillések vetélések dsszesen
Rendellenesség atlag SD atlag SD atlag SD
végtag reductio 31,50 3,54 16,67 3,39 19,36 6,82
dongalab (pes equinovarus) 25,88 5,99 18,80 2,20 21,94 551
arthrogryposis 20,00 2,12 20,00 2,12
polydactylia 26,00* 17,50 2,12 20,33 513
syndactylia 20,00* 20,00*
egyéb végtag
rendellenesség 18,71 1,38 18,71 1,38
osteogenesis imperfecta 27,50 6,36 18,00 0,00 22,75 6,60
egyéb csontosodasi zavar 26,09 4,59 19,61 291 22,07 4,79
dsszesen 26,58 4,99 18,76 2,68 21,17 5,06

*csak 1 magzatnal ismerték fel

A végtagi és csontrendszeri rendellenességben szenvedé magzatok 12,66%-aban
fordult el6 magzati retardatio a varandossag soran. Ezen beliil a legmagasabb retardatio
ardnyt az egyéb csontosodasi zavarok (22,22%), illetve az egyéb végtagi
rendellenességek (20%). csoportokban talaltuk (45. tablazat).
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45, tablazat Retardéacidé végtagi rendellenességek és csontosodéasi zavarok eseté

Rendellenesség tipusa eset n %
végtag reductio 17 3 17,65%
dongalab (pes equinovarus) 35 1 2,86%
arthrogryposis 6 1 16,67%
polydactylia 20 0 0,00%
syndactylia 9 1 11,11%
egyéb végtag rendellenesség 30 6 20,00%
osteogenesis imperfecta 5 0 0,00%
egyéb csontosodasi zavar 36 8 22,22%
0sszesen 158 20 12,66%

A nemi megoszlast vizsgalva az dsszesitett fiu/lany arany 0,93 volt (46. tablazat).
Szignifikdnsan magasabb aranyban talaltunk végtag redukciot fid magzatoknal, mig
osteogenesis imperfecta esetén lany magzatok aranya volt szignifikdnsan magasabb.

46. tablazat Nemi megoszlas végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok esetén

Rendellenesség tipusa esetszam fil lany fil/lany p
végtag reductio 17 11 6 1,83 p<0,05
dongalab (pes equinovarus) 35 16 18 0,89 NS
arthrogryposis 6 4 2 2,00 NS
polydactylia 20 10 10 1,00 NS
syndactylia 9 3 6 0,50 NS
egyéb végtag rendellenesség 30 12 17 0,71 NS
osteogenesis imperfecta 5 1 4 0,25 p<0,02
egyéb csontosodasi zavar 36 17 17 1,00 NS
0sszesen 158 74 80 0,93 NS

* 3 esetben nem ismert a nem
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5.7 Uj paraméterek: Bizonytalansagi faktor F(B) és Nehézségi faktor F(N)

A rendellenességek kimutathatosaganak jellemezésére két Uj paramétert
vezettiink be, a nehézségi faktort és a bizonytalanséagi faktort. A bizonytalanséagi faktor
esetében a részben felismert rendellenességeket vettilk a részben és teljesen felismert
esetek aranyaban, a nehézségi faktor esetén pedig a nem felismert eseteket vettiik a

teljesen és részben felismert rendellenességek aranyaban.

A craniospinalis rendellenességek kozil az Arnold-Chiari malformatio esetén
talaltunk magasabb Bizonytalansagi (1,0) és Nehézségi faktort (1,0). A Nehézségi faktor
magas volt microcephalia (1,67) és corpus callosum agenesia/dysgenesia (0,73) esetén.
A craniospinalis rendellenességeknél taldlt Bizonytalansagi- €s Nehézségi faktor
értékeket a 47. tdblazat mutatja.

47. tdbazat Craniospinalis rendellenességek felismerésének Bizonytalansagi F(B) és Nehézségi faktora F(N)

1. teljesen Il. részleges 1. eltérés Bizonytalansagi Nehézségi

egyezés egyezés ' faktor F(B)*  faktor F(N)*
Rendellenesség tipusa esetszam n % n % n % 1H/1+11 i/ +11
ventriculomegalia/hydrocephalus 115 91 7913% 6 522% 18 15,65% 0,06 0,19
corpus callosum agenesia/dysgenesia 26 13 5000% 2 769% 11  42,31% 0,13 0,73
spina bifida* 72 64 8889% 5 694% 3 417% 0,07 0,04
holoprosencephalia 26 19 7308% 5 1923% 2 @ 769% 021 0,08
Dandy-Walker malformatio/vermis 14 9 6429% 2 1429% 3 2143% 0,18 0,27
microcephalia 8 2 25000 1 1250% 5 6250% 033 167
hydranencephalia 8 7 8750% O 000% 1 1250% 0,00 0,14
sacrococcygealis teratoma 8 6 7500% 2 2500% O 0,00% 0,25 0,00
anencephalia/exencephalia 20 19 9500% O 000% 1 5,00% 0,00 0,05
encephalocele, meningocele 9 6 6667 1 1111% 2 2222% 0,14 0,29
Arnold-Chiari malformatio 2 0 000% 1 5000% 1 50,00% 1,00 1,00
egyéb craniospinalis rendell. 43 19 4419% 12 2791% 12 2791% 0,39 0,39
0sszesen 351 255 72,65% 37 10,54% 59 16,81% 0,14 0,29

*<0.5 alacsony >0.5 magas >1 nagyon magas

Az arc- és nyak rendellenességeit vizsgalva minden rendellenesség csoportban
magas, illetve nagyon magas volt a Nehézségi faktor, dsszesitett értéke 1,87-nek adodott
(48. tdblazat). A choanalis atresia csoportban nagyon magas volt mind a Bizonytalansagi
faktor (1,0), mind pedig a Nehézségi faktor (13,0). Nagyon magas volt a Nehézségi faktor

a micrognathia csoportban (11,0), az egyéb craniofacialis rendellenességek esetén (2,88),
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a microphthalmus/anophthalmus eseteknél (2,0), illetve exophthalmusnal (1,00). A
legalacsonyabb, de még igy is magas Nehezségi faktor érétket az ajak- és szajpadhasadék
csoportban talaltunk (0,82).

48. tablazat Craniofacialis rendellenességek felismerésének Bizonytalansagi F(B) és Nehézségi faktora F(N)

1. teljesen 11. részleges 1. eltérés Bizonytalansagi  Nehézségi faktor
egyezés egyezés ' faktor F(B)* F(N)*
Rendellenesség tipusa esetszam n % n % n D1/ + 11 A+
ajak- és szajpadhasadék 60 32 5333% 1 1,67% 27 45,00% 0,03 0,82
choanalis atresia 14 0 0,00% 1 7,14% 13 92,86%| 1,00 13,00
microphthalmus/anophthalmus 9 2 2222% 1 1111% 6 66,67% 0,33 2,00
fulkagylé hianya 7 0 0,00% 0 0,00% 7 100,00%
micrognathia 12 1 8,33% 0 0,00% 11 91,67% 0,00 11,00
exophthalmus 2 1 50,00% 0  000% 1 50,00% 0,00 1,00
egyéb craniofacialis rendell. 31 7 2258% 1 3,23% 23 7419% 0,13 2,88
0sszesen 135 43 31,85% 4 2,96% 88 65,19% 0,09 1,87

*<0.5 alacsony >0.5 magas >1 nagyon magas

A mellkasi rendellenességeknél négy esetben, a tiidédvénak malpositidja (0,6), az
atrialis septum defectus (0,54), a tagult jobb és bal kamra (0,5), illetve a sclerosis tuberosa
(0,5) eseteiben taldltunk magas Bizonytalansagi faktort. A Nehézségi faktor egyedil a
tidé6 egyéb rendellenességeinél volt nagyon magas (1,08). A mellkasi

rendellenességeknél szamitott értékeket az 49. tablazat szemlélteti.

A hasi- és hasfali eltérések csoportban magas volt a Bizonytalanséagi faktor az
anus atresia (0,71), illetve az oesophagus atresia (0,60) eseteiben. A fent emlitett
rendellenességeknél nagyon magas volt a Nehézségi faktor értéke is: anus atresianal 2,29,
oesophagus atresianal pedig 1,0. Magas Nehézségi faktort talaltunk tovabba az egyéb
hasi- és hasfali rendellenességek esetében (0,58). A hasi- és hasfali rendellenességek

Bizonytalansagi- és Nehézségi faktor ertékeit az 50. tablazat mutatja.
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49. tabléazat Sziv- és mellkasi rendellenességek felismerésének Bizonytalansagi faktora F(B) és Nehézségi faktora F(N)

1. teljes 1. 1. eltérés Bizonytalansagi Nehézségi

egyezés részleges faktor F(B)* faktor F(N)*
Rendellenesség tipusa esetszdam  n % n % n % 1/1+11 1/ +11
atrialis septum defectus (ASD) 41 13 31,71% 15 3659% 13 31,71% 0,54 0,46
ventricularis septum defectus (VSD) 126 68 5397% 19 1508% 39 30,95% 0,22 0,45
atrioventricularis septum defectus (AVSD) 39 31 7949% 1 256% 7 17,95% 0,03 0,22
univentricularis sziv 28 27 9643% 1 357% 0 0,00% 0,04 0,00
aorta stenosis 11 7 63,64% 3 2727% 1  909% 0,30 0,10
aorta atresia 28 21 75,00% 6 2143% 1 357% 0,22 0,04
coarctatio aortae 22 16 72,73% 3 13,64% 3 13,64% 0,16 0,16
hypoplasias balszivfél syndroma 40 36 9000% 1 250% 3 7,50% 0,03 0,08
pulmonalis stenosis 20 14 7000% 2 1000% 4 20,00% 013 0,25
hypoplasias jobbszivfél syndr. (pulm. atresia) 29 22 7586% 6 2069% 1 345% 0,21 0,04
komplett nagyértranspositio 30 22 7333% 0 0,00% 8 26,67% 0,00 0,36
kettds kiaramlasu jobb kamra 12 7 5833% 4 3333% 1 833% 0,36 0,09
truncus arteriosus communis 19 14 7368% 4 21,05% 1 526% 0,22 0,06
tiidévénak malpositidja 6 2 3333% 3 50,00% 1 1667% 0,60 0,20
Fallot-tetralogia 19 13 6842% 2 1053% 4 21,05% 0,13 0,27
tricuspidalis atresia/stenosis 7 5 7143% 2 2857% 0 0,00% 0,29 0,00
tricuspidalis insufficientia 9 7 T71,18% 2 2222% 0 0,00% 0,22 0,00
mitralis atresia/stenosis 7 T178% 2 2222% 0 0,00% 0,22 0,00
tagult jobbszivfél 11 9 8182% 2 18,18% 0 0,00% 0,18 0,00
tagult jobb és bal kamra 5 2 4000% 2 40,00% 1 20,00% 0,50 0,25
situs inversus 9 8 8889% 0 0,00% 1 11,11% 0,00 0,13
sziv jobbra dyslocalt 4 3 7500% 1 2500% 0 0,00% 0,25 0,00
rhabdomyoma 9 8 88% 1 1111% 0 0,00% 011 0,00
sclerosis tuberosa 2 1 50,00% 1 50,00% 0 0,00% 0,50 0,00
myxoma 1 1 100,00% 0 0,00% 0 0,00% 0,00 0,00
sziv aneurisma 3 2 6667% 1 3333% 0 0,00% 0,33 0,00
pericardialis folyadékgyilem 11 10 9091% 0 000% 1 9,09% 0,00 0,10
sziv egyéb rendell. 57 45 7895% 8 1404% 4 7,02% 0,15 0,08
tiid6 cysticus adenomatoid malformatidja 16 14 87,50% 1 6,25% 1 6,25% 0,07 0,07
1iidé egyéb rendell 52 22 4231% 3 577% 27 5192% 012
Osszesitve 675 457 67,70% 96 14,22% 122 18,07% 0,17 0,22

*<0.5 alacsony >0.5 magas >1 nagyon magas

50. tablazat Hasi-, hasfali rendellenességek felismerésének Bizonytalanségi faktora F(B) és Nehézségi faktore

. teljesen I1. részleges Bizonytalansag Nehézségi

Rendellenesség egyezés egyezés . eleres i faktor F(B)* faktor F(N)*
tipusa esetszam  n % n % n % I01/1+1 HEA+11
oesophagus atresia 20 4 2000% 6 3000% 10 50,00% 060 1,00
duodenum atresia 19 18 9%474% 0 0,00% 1 526% 0,00 0,06
egyéb bél atresia 15 6 40,00% 3 20,00% 6 40,00% 0,33 0,67
anus atresia 23 2 870% 5 2174% 16 69,57% 0,71 2,29
gastroschisis 12 12 100,00% 0 000% 0 0,00% 0,00 0,00
omphalocele 3 25  7576% 3 9,09% 5 1515% 0,11 0,18
hernia diaphragmatica 53 46 86,79% 2 377% 5 943% 0,04 0,10
hasi cysta 8 8 10000% 0 000% O 000% 0,00 0,00
egyéb 57 22 3860% 14 2456% 21 36,84% 0,39 0,58
0dsszesen 240 143 59,58% 33 13,75% 64 26,67% 0,19 0,36

*<0.5 alacsony >0.5 magas >I nagyon magas
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Az urogenitalis rendellenességeknél szamitott F(B) és F(N) értékeket az 51.
tablazat tartalmazza. Magas volt a Bizonytalansagi faktor az egyeb huagydti
rendellenességek csoportban (0,59). Extréem magas Nehézségi faktor értéket szamoltunk
a férfi genitélis rendellenességeknél (41), illetve a n6i genitalis rendellenességeknél is

magasabb volt a Nehézségi faktor (0,5).

51. tdblazat Urogenitalis rendellenességek felismerésének Bizonytalansagi F(B) és Nehézségi faktora F(N)

I. teljesen Il. részleges I eltérés Bizonytalansagi Nehézségi

egyezés egyezés ' faktor F(B)* faktor F(N)*
Rendellenesség tipusa esetszam  n % n % n % I/1+1 A+ 11
pyelectasia 61 41 6721% 3 492% 17 2787% 0,07 0,39
egyéb obstruktiv 36 32 888%% 3 833% 1 2,78% 0,09 0,03
multicystas vesedysplasia 36 29 8056% 4 1111% 3 833% 0,12 0,09
polycystas vesedysplasia 9 9 100,00% 0 0,00% 0 0,00% 0,00 0,00
agenesia/hypoplasia renis 61 32 5246% 11 1803% 18 2951% 0,26 0,42
egyéb hagyuti rendell. 39 11 2821% 16 4103% 12 30,77% 0,59 0,44
férfi genitalis 42 1 238% 0 000% 41 97,62% 000 41,00
ndi genitalis 24 13 5417% 3 1250% 8 3333% 0,19 0,50
0sszesen 308 168 54,55% 40 12,99% 100 32,47% 0,19 0,48

*<0.5 alacsony >0.5 magas >1 nagyon magas

A végtagi- és csontosodasi rendellenességek csoportban a Nehézségi faktor
Osszessegeben is magas volt, 0,7 (52. tablazat). Magas volt a Bizonytalansagi faktor
értéke polydactylia (0,5) és syndactylia (0,5) esetében. Nagyon magas volt a Nehézségi
faktor az ujj rendellenességeinél: syndactylianal (3,5) és polydactylianal (2,33), illetve az
egyeb végtagi rendellenességek csoportban (2,0). Magas Nehézségi faktort talaltunk

tovabba a dongaléb eseteiben (0,84).
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52. tdblazat Végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok felismerésének Bizonytalansagi F(B) és Nehézségi faktora F(N)

1. részleges Bizonytalansagi Nehézségi faktor
1. teljesen egyezés egyezés 111. eltérés faktor F(B)* F(N)*

Rendellenesség tipusa esetszam n % n % n % I/1+11 i/ +1
végtag reductio 17 11 64,71% 4 2353% 2 11,76% 0,27 0,13
dongalab (pes equinovarus) 35 18  51,43% 1 2,86% 16 4571% 0,05 0,84
arthrogryposis 6 5 8333% 0 0,00% 1 1667% 0,00 0,20
polydactylia 20 3 1500% 3  1500% 14 70,00% 0,50 2,33
syndactylia 9 1 1111% 1 1111% 7 T7,78% 0,50 3,50
egyéb végtag rendellenesség 30 7  2333% 3 10,00% 20 66,67% 0,30 2,00
osteogenesis imperfecta 5 4 80,00% 1 20,00% 0 0,00% 0,20 0,00
egyéb csontosodasi zavar 36 30 8333% 1 2,78% 5 1389% 0,03 0,16
0dsszesen 158 79 50,00% 14  8,86% 65 41,14% 0,15 0,70

*<0.5 alacsony >0.5 magas >1 nagyon magas
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6. Megbeszélés

6.1 Prevalencia

Vizsgalatunkban az agy- és gerincveld eltéréseinek sziiletéskori prevalenciaja
11,28/1000-nek mutatkozott. Ez jelent6sen meghaladta az EUROCAT vizsgalatban mért
2,41/1000-et, a Levi és munkatarsai altal mért 3,5/1000-et és a Fadda és munkatarsai altal
talalt 2,24/1000-es prevalenciat [Fadda és mtsai 2009, Levi és mtsai 1991, Boyd és mtsai
2011]. A velScsézarodasi rendellenességek prevalencidja 3,89/1000-nek mutatkozott. Az
53. tAblazat mutatja a prevalencia artakat rendellenességenként, 6sszehasonlitva Fadda és

munkatarsai, Levi és munkatarsai, valamint az EUROCAT vizsgéalat eredményeivel.

53. tablazat Szliletési prevalencia 6sszehasonlitasa (/1000 sziilés)

Rendellenességek Saj,ét .
eredmények EUROCAT:1 Levi 19912 Fadda 20093
Craniospinalis 11,28 2,41 3,5 2,24
Anencephalia/exencephalia 0,78 0,38
Spina bifida 2,8 0,5
Hydrocephalus 4,47 0,57
Craniofacialis 4,63 2,16 2,2
Arc és szdjpadhasadék 2,33 1,56
Mellkasi 16,61 7,69 4.6
Cardiovascularis 14,47 7,15 6,2 4,1
Tiido 2,14 0,54 0,5
Pitvari septum defectus ASD 1,6 1,77
Kamrai septum defectus VSD 4.9 3,1
Hasi és hasfali 8,4 2,21 2,9 1,9
Gastroschisis 1,28 0,31
Omphalocele 0,47 0,29
Hernia diaphragmatica 2,06 0,26
Urogenitalis 10,31 4,72 51 8,4
Pyelectasia/hydronephrosis 1,87 1,05
Vese agenesia 0,89 0,56
Végtag-csontosodasi 5,53 4,71 2,6 2,3
Dongaléb 1,36 1,03
Osszesen 46,69 23,34 25,5 22,94
1 Boyd és mtsai 2011 2 Levi és mtsai 1991 3 Fadda és mtsai 2009
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Az arc és a nyak rendellenességeinek szlletéskori prevalencigjat 4,63/1000-nek
talaltuk. Ez jelent6sen meghaladta a Levi és munkatérsai vizsgalatdban mért 2,2/1000-es
prevalenciat [Levi és mtsai 1991]. Tanulmanyunkban a craniofacialis rendellenességek
kozil az ajak- és a szajpad hasadékai fordultak el6 leggyakrabban, sziiletési
prevalencidjuk 2,33/1000-nek mutatkozott. Ez meghaladta a Mossey és munkatarsai altal
szamitott 1,8/1000, illetve jelentdsen meghaladta a Stoll és munkatdrsai altal mért
1,16/1000-et, valamint a Fadda és kutatdcsoportja altal talalt 1,14/1000-es szuletéskori
prevalenciat [Fadda és mtsai 2009, Mossey es mtsai 2009, Stoll és mtsai 2000].

Klinikankon a vizsgalt idészakban a mellkasi rendellenességek sziiletéskori
prevalencidja 16,61/1000-nek mutatkozott. Ezen belll a sziv eltéréseinek sziletéskori
prevalencidja 14,47/1000 volt. Ez meghaladta a van der Linde és munkatarsai altal
Eurdépéban talalt 8,2/1000-t, a Chew és munkatarsai altal talalt 7,8/1000-et, illetve
jelentésen meghaladta az EUROCAT vizsgalatban mért 6,4/1000-et és a Levi és
munkatarsai altal mért 6,2/1000-et [Levi és mtsai 1991, Boyd és mtsai 2011, Chew és
mtsai 2007, van der Linde és mtsai 2011].

Amennyiben csak a szlléseket vizsgaljuk, a cardiovascularis eltérések
prevalencidja 8,72/1000-nek mutatkozik, ami meghaladja az Eleftheriades és mtsai altal
talalt 7,2/1000-t [Eleftheriades és mtsai 2012].

Kutatdsunkban a tiidé fejlédési rendellenességeinek sziiletési prevalencidja
2,57/1000-nek adodott, ami jelentdsen magasabb, mint az EUROCAT vizsgalat soran
talalt 0,87/10000, illetve a Kotecha és munkatarsai altal szamitott 3,5/10000 [Boyd és
mtsai 2011, Kotecha és mtsai 2012].

Tanulmanyunk alapjan a hasi- és hasfali rendellenességek sziiletési prevalenciéja
0,84%-nak mutatkozott. Eredményeink jelentdsen meghaladtak a Fadda és munkatarsai
altal talalt 0,23%-ot, illetve a Levi és munkatarsai altal szamitott 0,29%-ot [Fadda és
mtsai 2009, Levi és mtsai 1991].

Az urogenitalis rendellenessegek prevalencigja tanulmanyunk alapjan 10,31/1000
(1,03%) volt. Adataink meghaladtak a Fadda és mtsai &ltal megadott 0,84%-at, és
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jelentésen meghaladtak Levi és mtsai altal kimutatott 0,51%-ot [Fadda és mtsai 2009,
Levi és mtsai 1991].

Vizsgalatunkban a végtagok és a csontrendszer eltéréseinek szuletéskori
prevalencidja 5,53/1000-nek mutatkozott. Ez kis mértéekben meghaladta az EUROCAT
vizsgélatban mért 4,71/1000-et, jelentdsen meghaladta a Levi és munkatarsai altal mért
2,6/1000-et és a Fadda és munkatarsai altal talalt 2,3/1000-es prevalenciat [Fadda és mtsai
2009, Levi és mtsai 1991, Boyd és mtsai 2011]. Piper és kutatdcsoportja magasabb
aranyban, 8,36/1000-es prevalencidval taldltak musculoskeletalis eltéréseket [Piper és
mtsai 2015].

A végtagok rendellenességei kozul leggyakrabban a dongaladb jelent meg,
szuletéskori prevalencidja 1,4/1000-nek adodott. Ez gyakorlatilag megegyezett a Parker
és munkatarsai altal talalt 1,29/1000-es és a Seravalli és kutatdcsoportja altal szamitott
1,56/1000-es prevalenciaval [Parker és mtsai 2009, Seravalli és mtsai 2015]. A
végtagredukcid prevalencidja 0,66/1000 volt vizsgalatunkban, mely nem tért el jelentds
mértékben a Saltvedt és munkatarsai altal talalt 0,58/1000-es prevalenciatdl [Saltvedt és
mtsai 2006].

A rendellenességek esetében a Klinikankon mért magasabb szlletéskori
prevalencia hatterében részben az allhat, hogy Klinikank kozponti ellaté hely, igy

arényaiban tobb rendellenességgel talalkozunk, mint egy atlagos korhaz.

6.2 Szenzitivitas

Tanulményunkban a 351 agyi- és gerincvel6i eltérésb6l 255 keriilt teljesen
felismerésre antenatalisan (72,65%), 37 részben (10,54%), mig 59 nem (16,81%). Levi
és munkatarsai vizsgalatunkhoz hasonlo, 78,95%-o0s szenzitivitast talaltak [Levi és mtsai
1991]. Fadda és munkatarsai azon esetekben vették csak prenatalisan kimutatottnak az
eltérést, amennyiben azt a 24. terhességi hetet megel6zden sikeriilt diagnosztizalni, és igy
81,05%-0s szenzitivitassal tudtak kimutatni a craniospinalis eltéréseket. Vizsgalatunkban

58,48%-ban sikeriilt kimutatni a fejlédési rendellenességeket a 24. terhességi hét elott,
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igy eredményeink elmaradnak a fenti kutatcsoport eredményeihez képest [Fadda és
mtsai 2009]. Saltvedt és munkatérsai eredményeinkhez hasonléan 61,36%-ban tudtak
detektalni a craniospinalis malformatiokat a sziilés, illetve vetélés el6tt [Saltvedt és mtsai
2006]. VanDorsten és munkatarsai 88,24%-ban, mig Levi és munkatarsai a fent emlitett
kutatasban 52%-ban tudtak kimutatni az agy- és gerincvel6i rendellenességeket mar a
varandossag 23. hete el6tt [Fadda és mtsai 2009, VanDorsten és mtsai 1998].
Tanulméanyunkban a craniospinalis eltérések 43,61%-at sikerilt kKimutatni a 23. terhességi
hét eldtt, mely elmarad a Levi és munkatarsai altal talaltaktol, illetve jelentdsen elmarad

Van Dorsten és munkatarsainak eredményeitdl.

Amennyiben az egyes rendellenesség csoportokat vizsgaljuk, magas szenzitivitast
taldltunk az anencephalia/exencephalia (95%), a spina bifida (88,89%), a
hydranencephalia (87,5%), a ventriculomegalia (80%), valamint az sacrococcygealis
teratoma (75%) csoportokban. Az EUROCAT vizsgalatban az anencephalia
kimutathatosaganak szenzitivitds 96%-nak mutatkozott, ami megegyezik az altalunk
talaltakkal. Szintén a fent emlitett kutatdsban a spina bifidat az esetek 68%-ban sikerilt
kimutatni, ami elmarad az altalunk talalt 88,89%-0s szenzitivitastol [Boyd és mtsai 2011].
Garne és munkatarsai kutatasunkhoz hasonldan 80%-os szenzitivitassal tudtak kimutatni
a hydrocephalust [Garne és mtsai 2010].

Alacsony szenzitivitassal tudtuk kimutatni a corpus callosum agenesiat (50%), az egyéb
craniospinalis rendellenességeket (46,51%), a microcephaliat (25%), illetve az Arnold-

Chiari malformatiot.

Az arc és nyak rendellenességeit vizsgalva a 135 arc/nyak eltérésbol 43 eset kertilt
teljesen felismerésre a sziilést/vetélést megelézden (31,85%), 4 részben (2,96%), mig 88
nem (65,19%). Levi 36 kdzlemény adatait hasznalta fel 6sszefoglalo kdzleményében és
55%-0s 0sszesitett hatekonysagot talalt az arc és nyak rendellenességeinek kimutatasaban
a méhen beliil, ami jelentésen meghaladta az altalunk mért szenzitivitast [Levi 2002].
Saltvedt és munkatarsai is jobb, 100%-0s hatékonysagot talaltak mind a 12. heti, mind
pedig a 18. heti sziir6 ultrahangvizsgalat esetében a nyak, szem, szaj és fiil
malformatioinal [Saltvedt és mtsai 2006]. Levi és munkatarsai sajat vizsgalatukban a

terhesség 26. hetéig az arc és a nyak rendellenességeit 30,56%-ban tudtak kimutatni, mig
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a 22. terhességi hét elott egyetlen craniofacialis eltérést sem sikeriilt diagnosztizalniuk

[Levi és mtsai 1991].

Vizsgalatunkban legmagasabb szenzitivitassal az ajak- és szajpad hasadékokat
sikertlt kimutatni, 53,33%-ban. Fadda és kutatocsoportja magasabb, 70,8%-0s
hatékonysaggal tudta kimutatni az arc hasadékait a 24. hét el6tt [Fadda és mtsai 2009].
VanDorsten és munkatarsai alacsony esetszammal ugyan, de 100%-ban diagnosztizaltak
az ajak- és szajpad hasadék eseteket a 22. terhességi hétig [VanDorsten és mtsai 1998].
Tanulmanyunkban joval alacsonyabb, 24%-o0s hatékonysaggal sikerult kimutatnunk az
arc hasadékokat a varandossag 24. hete el6tt, mig a 23. terhességi hét elétt ez az arany

csak 22,41% volt.

Alacsony volt az ultrahang hatékonységa a choanalis atresia (0%), a fllkagyl6
hidanya (0%), valamint micrognathia (9,09%) csoportok esetében.

Tanulmanyunkban a  cardiovascularis rendellenességek  prenatalis
kimutathat6saganak szenzitivitasa 67,7% volt. Ez az eredmény valamelyest meghaladta
a Chew és mtsai altal talalt 52,8%-0s szenzitivitast [Chew és mtsai 2007]. Vizsgalatunk
eredményei jelentdsen meghaladtdk mind a Friedberg és mtsai (36%), mind pedig a Stoll
és mtsai (19,9%) altal talaltakat [Friedberg és mtsai 2009, Stoll és mtsai 2002]. Carvalho
és mtsai eredményeinkhez hasonlo, 75%-0s szenzitivitassal tudtdk Kkimutatni a

cardiovascularis eltéréseket [Carvalho és mtsai 2002].

A sziv eltéréseit a magzatok 63,1%-aban sikerllt kimutatni a szlletés, illetve
vetélés elott. Ez jelentésen meghaladta a nagyobb esetszamokat bemutatd irodalmi
adatokat. Levi és mtsai kordbbi tanulmanyukban 16370 terhességet vizsgalva a
szenzitivitast 23,53%-nak talaltak, 24/102 esetben mutattak ki a sziv eltérését mar a
méhen beliilli magzatnal, a tidé eltérését pedigl/4 esetben, igy a mellkasi
rendellenességeket 25/106 esetben, azaz 23,58%-ban sikeriilt kimutatniuk [Levi és mtsai
1991]. Vizsgalatunkban a magzatok 33,95%-anal sikeriilt a 24. terhességi hét el6tt
diagnosztizalni a mellkasi eltérést. Fadda és mtsai 25 év anyagat dolgoztak fel, az altaluk

vizsgalt 4 Levi és mtsai 199156 terhességb6l 195 esetben talaltak postnatalisan vagy
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vetélést kovetden mellkasi rendellenességet, és a rendellenesség 69 esetben kertilt
prenatalisan felismerésre a 24. hét el6tt, mely 35,38%-0s szenzitivitast jelentett, ami
gyakorlatilag megegyezett az Altalunk talaltakkal [Fadda és mtsai 2009].
Tanulméanyunkban a magzatok 29,98%-anal sikeriilt a varandossag 23. hete el6tt
kimutatni a rendellenességet. Levi és mtsai a fent emlitett vizsgalatban 3,77%-ban tudtak
Kimutatni a rendellenességet a 23. terhességi hét el6tt, mely jelentdsen elmaradt az
altalunk talaltaktol [Levi és mtsai 1991]. Ett6l eltéré eredményeket mutatott, szintén
korabbi adatok alapjan, joval kisebb esetszdm (2031 terhesség) mellett VanDorsten, aki
tanulményaban joval magasabb, 66,67%-0s szenzitivitasrol szamolt be (18/27 eset)
[VanDorsten és mtsai 1998].

A tiid6 rendellenességeit 52,94%-ban sikerilt kimutatnunk, mely gyakorlatilag
megegyezett Fadda és munkatarsainak eredményével, 54,55%-al [Fadda és mtsai 2009].

Az egyes rendellenességeket vizsgalva, eredményeink részben megegyeztek az
irodalmi adatokkal, részben eltértek attdl. Magas, 90% folotti szenzitivitast talaltunk az
univentricularis sziv (96,43%), pericardialis folyadékgytlem (90,91%), valamint a HLHS
(90%) esetén. Vizsgalatunkban alacsony szenzitivitast talaltunk az ASD (31,71%),
valamint a tiidévénak malpositioja (33,33%) csoportokndl. Marek €s mtsai hasonlo
tendenciat tudtak kimutatni, am vizsgalatukhoz képest mind az alacsony, mind pedig a
magas szenzitivitassal kimutatott csoportokban magasabb szenzitivitast értlink el. Magas
szenzitivitast talaltak a HLHS (50,6%) és az univentricularis sziv (42,5%) esetében,
alacsony szenzitivitissal tudtdk kimutatni az ASD-t (0,8%), mig a tiidévénak
malpositiojat egyetlen esetben sem sikerilt diagnosztizalniuk [Marek és mtsai 2011].
Chew és mtsai hasonléan magas aranyban tudtak kimutatni a HLSH-t (84,6%). Alacsony
szenzitivitast talaltak azonban az aorta coarctatio (26,1%), és a komplett nagyeér
transpositio  (17%) csoportokban, melyet vizsgalati eredményeink jelentésen
meghaladtak, el6bbi esetében 66,67%-0s, mig utobbinal 72,41%—os talalati arannyal
[Chew és mtsai 2007].

Vizsgalatunkban az ultrahang hatékonysaga a hasi- es hasfali rendellenessegek

kimutatdsdban 59,58% volt. Ez gyakorlatilag megegyezett méas kutatdcsoportok
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eredményeivel: Fadda és munkatarsai 25 év anyagaban 42256 terhességet vizsgaltak és a
gastrointestinalis rendellenességeket 99 postnatalisan detektalt esetbél 47 magzatnal
tudtak kimutatni prenatalisan (47,47%) [Fadda és mtsai 2009]. Egy korabbi kutatasban
Levi és munkatarsai 16370 terhességet vizsgaltak és az ultrahang szenzitivitasat a hasi-
és hasfali rendellenességek kimutatasaban 51,06%-ban &llapitottak meg, 47 magzatbdl
24-nél diagnosztizaltak a rendellenességet [Levi és mtsai 1991].

Az egyes rendellenességeket tekintve Fadda és munkatarsai a duodenum atresiat
7/12 magzatnal tudtdk kimutatni prenatalisan (58,33%), mely jelentdsen elmarad
vizsgalati eredményeinktél (18/19 eset, 94,74%) [Fadda és mtsai 2009]. Fadda és
munkatarsai az esophagus atresiat 3/15 esetben detektaltak a sziilést/vetélést megeldzden
(20%), mig Levi és kutatdcsoportja 4/8 esetben (50%) [Fadda és mtsai 2009, Levi és mtsai
1991]. Vizsgélatunkban 4/20 (20%) esetben sikerult teljesen kimutatni a rendellenességet
prenatalisan, ami megegyezik Fadda és kutatocsoportjanak eredményeivel. A
rekeszservet 4/19 esetben (21%) sikerllt kimutatni Fadda kdzleményében és az esetek
kétharmadaban (66,7%) Lévinek és munkatarsainak. Vizsgalatunkban nagyobb
esetszamnal 46/53 esetben (86,79%) sikerilt prenatalisan diagnosztizéalni az eltéréseket.
A hasfali rendellenességek kozil a gastroschisist minkét fent emlitett kutatasban sikertilt
minden esetben kimutatni az eltéréseket, Fadda és munkatérsainal 8/8, mig Levi és
munkatarsainal 3/3 esetben (100%), mely megegyezett eredményeinkkel (12/12, 100%).
Az omphalocele esetében Fadda és kutatocsoportja 12/13 esetben diagnosztizalta a
rendellenességeket (92,3%), mig vizsgalatunkban ez az arany 25/33 (75,76%) volt [Fadda
és mtsai 2009, Levi és mtsai 1991].

Az altalunk végzett vizsgalatok alapjan az urogenitalis rendellenességek
prenatalis kimutathatésaganak szenzitivitasa 54,55% volt. Ez gyakorlatilag megegyezett
a nagyobb esetszdmokat bemutato irodalmi adatokkal. Fadda és mtsai az altaluk vizsgalt
42256 terhességbdl 356 esetben talaltak postnatalisan urogenitalis rendellenességet, és a
rendellenesség 196 esetben ker(lt prenatalisan felismerésre, ez 55,06%-0s szenzitivitast
jelentett [Fadda es mtsai 2009]. Levi és mtsai a szenzitivitast 66,67%-nak talaltak, 49/84
esetben mutattak ki az urogenitalis rendellenességet mar a mehen belili magzatnal [Levi

és mtsai 1991]. Ett6l eltérd eredményeket mutatott, szintén korabbi adatok alapjan, joval
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Kisebb esetszdm (2031 terhesség) mellett VanDorsten, aki tanulmanydban 90%-0s
szenzitivitasrdl szamolt be (18/20 eset) [VanDorsten és mtsai 1998].

Az egyes rendellenesség csoportokat tekintve Fadda és mtsai a hydronephrosist
65/72 esetben (90,3%) tudtdk kimutatni prenatalisan, sajat vizsgalatunkban a 10 mm-t
meghaladd pyelectasiat vettik figyelembe, és 41/61 esetben mutattuk ki az elvaltozast
(67,21%) [Fadda és mtsai 2009]. Az egyéb obstruktiv hugyuti rendellenességek esetében
ez az arany a sajat vizsgalatunkban magasabb volt: 32/36 (88,89%), Fadda és mtsai adatai
alapjan 46/55 esetben sikertlt felismerni a méhen belili magzatnal (83,7%). A
multicystéas vesedysplasiat 29/36 esetben diagnosztizaltuk prenatalisan (80,57%), Fadda
és mtsai ezzel szemben csak 12/18 esetben mutattdk ki az elvaltozast (66,7%). A
polycystas vesedysplasia a sajat anyagunkban 9 esetben fordult eld, Fadda és mtsai
tanulmanyukban 4 esetrdl szdmolnak be, mindkét tanulmanyban valamennyi esetben

sikerdlt prenatalisan kimutatni az elvaltozast.

A fentiek alapjan a vese- €s az egyéb hagyuti rendellenességek kimutatasa jo
eredményeket mutatott, azonban a genitalis rendellenességek kimutathatésaga ennél joval
alacsonyabb. Fadda és mtsai 43/102 esetben tudtak kimutatni a méhen belili magzatnal
genitalis rendellenességet (42,2%), sajat anyagunkban ez az arany 13/66 volt (19,7%).
Ezen belill a néi genitalis rendellenességek koziil a petefészek kimutatasa javitotta az
eredményeinket, egy esetet kivéve valamennyi esetben sikerllt kimutatni mar a méhen
bellil, ezzel szemben az egyéb n6i genitalis és férfi genitalis rendellenességek nem voltak

kimutathatok a prenatalis vizsgalatok soran [Fadda és mtsai 2009].

Vizsgalatunk sorén a 158 végtag- és csontrendszeri eltérésbdl 79 kertilt teljesen
felismerésre (50%), 14 részben (8,86%), mig 65 nem keriilt kimutatasra a szilést, illetve
vetélést megelézden (41,14%). Levi és munkatarsai vizsgalatunknal joval alacsonyabb,
23,26%-0s szenzitivitast talaltak [Levi és mtsai 1991]. Fadda és munkatarsai azon
esetekben vették csak prenatalisan kimutatottnak az eltérést, amennyiben azt a 24.
terhességi hetet megelézOen sikeriilt diagnosztizalni, és igy 43%-0S Sszenzitivitassal
tudtdk kimutatni a musculoskeletalis eltéréseket. Vizsgalatunkban 32,9%-ban sikertlt

Kimutatni ezeket az malformatiokat a 24. terhességi hét elétt, igy eredményeink
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elmaradnak a fenti kutatocsoport eredményeihez képest [Fadda és mtsai 2009].
VanDorsten és munkatarsai 80%-ban, mig Levi és munkatarsai a fent emlitett kutatasban
23,26%-ban tudtdk kimutatni a végtagi és csontosodasi rendellenességeket mar a
varandossag 23. hete eldtt, mely klinikankon az esetek 29,68%-ban sikerilt [Fadda és
mtsai 2009, VanDorsten és mtsai 1998]. Ez az eredmény jelent6sen elmarad a Van
Dorsten és munkatarsai altal szamitott szenzitivitastol, mig gyakorlatilag megegyezik a

Levi és munkatarsai altal mért hatékonysaggal.

Klon vizsgalva a végtagi és a csontosodasi rendellenességeket, megallapithatjuk,
hogy a csontrendszer rendellenességeit magasabb hatékonysaggal sikerllt kimutatni
prenatalisan (82,93% vs. 37,5%). Kevern és kutatocsoportja alacsonyabb, 25%-0s
szenzitivitassal tudtak kimutatni a végtagi eltéréseket, mig Liao és munkatarsai joval
magasabb, 77,8%-os hatékonysagot értek el, és mar az els6 trimeszterben is sikeriilt
azonositaniuk a végtagi malformatiok 63,9%-at [Kevern és mtsai 2003, Liao és mtsai
2016].

Az egyes rendellenesség csoportokat vizsgalva, magas szenzitivitast talaltunk az
egyéb csontosodasi zavarok (83,33%), az osteogenesis imperfecta (80%), a végtag
redukcié (64,71%) és a dongaldb (51,43%) esetében. Grande és munkatarsai joval
magasabb, 100%-o0s hatékonysaggal tudtdk Kkimutatni a végtagredukciét, mely
meghaladja a vizsgalatunkban elért 62,5%-0s eredményt [Grande és mtsai 2012]. Garne
és kutatdcsoportja, illetve Stoll és munkatarsai ennél joval alacsonyabb, 36%-0s, illetve
35,6%-0s szenzitivitast talaltak ugyanezen rendellenesség csoport esetében [Garne és
mtsai 2005, Stoll és mtsai 2000]. Holder-Espinasse és munkatérsai az osteogenesis
imperfectat 75%-ban tudtak kimutatni a szilést/vetélést megel6z6en, mely nem tért el
jelentdsen az altalunk elért 80%-t0l [Holder-Espinasse eés mtsai 2004]. Rosselli és
munkatarsai vizsgalatukban azon eseteket, ahol dongalab volt jelen, 34,3%-ban tudtak
kimutatni prenatalis ultrahang vizsgalattal, mely elmaradt az altalunk elért 50%-0s
szenzitivitastol [Rosselli és mtsai 2015].

Alacsony volt az ultrahang hatékonysaga a csipdéficam és/vagy dysplasia (0%), a
syndactylia (11,11%), valamint a polydactylia (15%) kimutatasaban. Dicke és
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munkatarsai hasonldan alacsony szenzitivitassal tudtidk kimutatni a polydactylia eseteket
(19,1%), ezeket az eltéréseket [Dicke és mtsai 2015].

6.3 Kromoszoma-rendellenesség

A craniospinalis eltérésben és kromoszéma-rendellenességben szenvedd 15
magzatbol 7 esetben fordult el6 21-es triszomia (Down-kér). Mind a 7 esetben
ventriculomegalia/hydrocephalus jelent meg craniospinalis eltérésként. A 115
ventriculomegalia esetb6l 10-nél talaltunk kromoszéma-eltérést (8,7%), mely
gyakorlatilag megegyezett a Garne és munkatarsai altal talalt 9,2%-os tarsulasi arannyal
[Garne és mtsai 2010]. D Addario és munkatarsai ezzel szemben magasabb aranyban,

15%-ban talaltak kromoszoma-eltérést hydrocephalus esetén [D'Addario és Rossi 2012].

Vizsgalatunkban 8 magzatnal fordult el6 kromoszoma-rendellenesség az arc/nyak
malformatiojaval tarsultan (6,72%). Hat esetben jelent meg ajak- és/vagy szajpad hasadék
kromoszdma-rendellenességgel tarsultan, 5 esetben Patau-szindrdma, 1 esetben pedig 9-
es triszdmia fordult elS. Ismeretes, hogy Patau-szindromaban gyakori az archasadék
megjelenése, melyet tanulmanyunkhoz hasonléan tébb kutatdcsoport is igazolt. Perrotin
és munkatarsai 62 ajak- és/vagy szajpad hasadékban szenvedd magzatbol 8-nél talaltak
13-as triszOmiat (12,9%) [Perrotin és mtsai 2001]. Stoll és munkatarsai archasadék
eléfordulasakor az esetek 8,74%-ban, Clementi és munkatarsai pedig 10,12%-ban talaltak
kromoszoma-eltérést, leggyakrabban 13-as triszomiat [Stoll és mtsai 2000, Clementi és
mtsai 2000]. Vizsgalatunkban ajak- és/vagy szajpad hasadék esetén a fenti vizsgalatokhoz

hasonldan, 8,33%-ban fordult elé kromoszoéma-eltérés.

A 427 mellkasi eltérésben szenved6 magzatbol 43-nal jelent meg kromoszoéma-
rendellenesség (10,07%). Negyvenegy magzatnal (10,17%) fordult el6 a sziv
rendellenessége kromoszéma-eltéressel tarsultan, 20 esetben 21-es, 15 esetben 18-as, 2
esetben pedig 13-as triszdmia, 4 esetben pedig egyeb eltérés. Paladini és mtsai 15 esetben
talaltak kromoszoma-eltérést, 6 magzatnal 21-es, 4-4 magzatnal 18-as és 13-as triszomiat,
illetve 1 esetben triploidiat [Paladini és mtsai 1993]. Tanulmanyunkban leggyakrabban
VSD (22/43), AVSD (10/43) és ASD (6/43) tarsult kromoszoma-rendellenességgel.
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Down-kor esetén VSD (8/21) és AVSD (7/21) fordult el a legnagyobb aranyban, mig
Edwards-kornal a magzatok kozel haromnegyedében VSD jelent meg (11/15). Paladini
és mtsai szintén VSD-t és ASD-t talaltak leggyakrabban aneuploidia esetén [Paladini €s
mtsai 1993].

Két esetben fordult eld kromoszoma-rendellenesség a tiidé malformatidjaval
tarsultan, az egyik esetben 21-es triszdmia, mig a masik esetben egyéb eltérés, 46,XX

del(5 g31-35) genotipus volt jelen.

A 142 végtagi rendellenességben szenvedd magzatbol 15-nél fordult eld
kromoszoma-rendellenesség a végtagok és/vagy csontrendszer rendellenességével egyutt
(12,68%). Leggyakrabban, dsszesen 10 esetben az ujjak malformatidi jelentek meg
kromoszdma-rendellenességgel tarsultan: 5 magzatnal polydactylia, 5-nél pedig az ujjak
egyéb eltérése fordult elé. Ismeretes, hogy 18-as triszomidban gyakori az ujjak
érintettsége [Torok 2006]. Ot magzatnal tarsult dongalab kromoszoma-eltéréssel, igy a
dongalab esetek 14,28%-aban fordult el6 aneuploidia, mely jelentésen meghaladja a
Seravalli és munkatarsai vizsgélataban szamitott 3,8%-o0s tarsulasi aranyt [Seravalli és
mtsai 2015].

6.4 Multiplex malformatio

Vizsgalatunkban craniospinalis rendellenességek esetén a magzatok 31,37%-nal
fordult el6 multiplex malformatié (91magzat: 84 euploid, 7 aneuploid). Amennyiben csak
a szuléseket vizsgaljuk, ez az arany magasabb volt, 37,72%, mig vetélések esetén
alacsonyabb, 23,30%. Barros és munkatarsai az agy- és gerincvel6 eltérésével vilagra jott
ujszilotteket vizsgaltak, és eredményeinkhez képest magasabb aranyban, 57,5%-ban
talaltak mas szervrendszer eltérését is. A leggyakoribb tarsul6 eltérés az arckoponya
rendellenessége volt (73,9%-ban) [Barros és mtsai 2012]. Vizsgalatunkban a fent emlitett
kutatdshoz hasonloan az arc fejlédési rendellenességei fordultak eld leggyakrabban,
azonban alacsonyabb aranyban (50%). Garne és munkatarsai a hydrocephalusban

szenvedd magzatokat vizsgaltak és 44%-ban talaltdk mas szervrendszer elteréseét is,
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leggyakrabban az arckoponya malformati6jat [Garne és mtsai 2010]. Vizsgalatunkban itt

is alacsonyabb ardnyban tal&ltunk tarsuld eltéreseket (31,3%).

A 290 magzatbdl 84-nél fordult el6 mas szervrendszer eltérése kromoszoma-
rendellenesség jelenléte nélkil (28,97%). lsaksen és munkatarsai a fentinél jéval

alacsonyabb, 14,29%-os tarsulast talaltak [Isaksen és mtsai 1998].

A 84 euploid, multiplex malformatioban szenvedé magzatbol 57-nél (55,95%)
sikerilt teljesen kimutatni a rendellenességet prenatalisan, mig a 191 magzatbol, akiknél
a craniospinalis eltérés 6nmagaban fordult el6, 162-nél (84,82%) sikerilt kimutatni az
eltérést a sziilést/vetélést megel6zéen. Eredményeinket azzal magyarazzuk, hogy azon
esetekben, ahol mas szervrendszer major rendellenessége is jelen volt, a kdzponti
idegrendszer enyhébb eltéréseit (9 esetben ventriculomegalia, 7 esetben egyéb
craniospinalis eltérés) nem diagnosztizaltak [Rutledge és mtsai 1986].

Hatvanharom esetben tarsult mas szervrendszer eltérésével az arc/nyak
rendellenessége (52,94%), 58 magzat euploid volt, mig 5 aneuploid. Leggyakrabban
craniospinalis eltérés tarsult, a multiplex malformatios esetek tobb, mint felében.
Nicolaides és munkatarsai 55%-ban taldltak multiplex malformatiot craniofacialis
rendellenesség esetén, ami gyakorlatilag megegyezik eredményeinkkel és
vizsgalatunkhoz hasonloan leggyakrabban az agy- és a gerincvel6 eltérése tarsult az arc

rendellenességével [Nicolaides és mtsai 1993].

Tanulmanyunkban az egyes rendellenesség csoportok kodzil az ajak- és szajpad
hasadék, illetve a choanalis atresia esetén talaltuk legmagasabb aranyban mas
szervrendszer érintettségét is: elobbi esetében (29/60) 48,33%, mig utdbbinal 42,86%
(6/14) volt a tarsulasi arany. Mindkét csoportnal leggyakrabban, kortlbelll 50%-ban az
agy malformatidi jelentek meg. Ferrarini és munkatarsai eredményeinkhez hasonldan
choanalis atresia esetén 50%-ban talaltdk mas szervrendszer érintettségét is, Clementi és
munkatarsai, valamint Stoll és kutatocsoportja arc hasadékok esetén nalunk alacsonyabb,
26,63%-0s es 23,94%-o0s tarsulasi aranyt talaltak [Stoll és mtsai 2000, Clementi és mtsai

2000, Ferrarini és mtsai 2009]. Tanulmanyunkhoz hasonldan Perrotin és munkatéarsai is
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leggyakrabban az agy eltéréseinek tarsulasat mutattdk ki ajak- és szajpad hasadékok
eléfordulasa esetén 45%-ban [Perrotin és mtsai 2001].

Az 58 euploid, multiplex malformatioban szenved6 magzatbol 17-nél (29,3%)
sikerilt teljesen kimutatni a rendellenességet prenatalisan, mig az 53 magzatbol, akiknél
az arc/nyak eltérése onmagaban fordult el6, 22-nél (41,5%) sikerult Kimutatni az eltérést
a sziilést/vetélést megeldzden. A fentiek alapjan elmondhatd, hogy amennyiben az arc és
a nyak enyhébb elterései sulyosabb rendellenességgel tarsultak, az enyhébb eltéréseket

alacsonyabb hatékonysaggal sikerult diagnosztizalni.

Tanulméanyunk alapjan a mellkasi rendellenességben érintett 427 magzatbdl 112-
nél fordult el6 multiplex malformati6 (26,23%). A 112 magzatbdl 18 volt aneuploid, 94
pedig euploid. Kilencvennégy magzatnal a sziv eltérése tarsult mas szervrendszer
rendellenességével (22,84%): 76 euploid és 18 aneuploid magzat. Smythe és mtsai
hasonlo, de valamivel magasabb ardnyban, 32%-ban talaltak extracardialis eltérést is a
sziv rendellenessegével tarsultan [Smythe és mtsai 1992]. A prenatalis ultrahang-
diagnosztika szenzitivitdsa 67,5%-nak mutatkozott, amennyiben a cardiovascularis
rendellenesség nem tarsult mas szervrendszer eltérésével. Amennyiben mas
szervrendszer is érintett volt, a szenzitivitas joval alacsonyabbnak mutatkozott, 50% volt.
Klein és mtsai ezzel ellentétes eredményre jutottak: tanulmanyukban multiplex
malformatio esetén 47,7%-ban, mig kizarélag cardiovascularis eltérés jelenléte esetén
25,5%-ban sikertilt prenatalisan kimutatni az elvaltozast [Klein és mtsai 1999].
Leggyakrabban hasi (29) craniospinalis (27), és urogenitalis (27) eltérések tarsultunk a
sziv rendellenességeivel, mely megegyezik a Wladimiroff és mtsai eredményeivel a
cardiovascularis rendellenességeket vizsgalva: 13-bdl 2 esetben talaltak hasi eltérés, 2
esetben pedig craniospinalis eltérés tarsulasat, 1 esetben pedig végtagi rendellenességet
[Wladimiroff és mtsai 1985].

A tid6 rendellenességeinél a sziv eltéréseihez képest magasabb aranyban, 25/65
esetben (38,46%) tarsult méas szervrendszer malformatioja. Leggyakrabban az
urogenitalis rendszer eltérései, illetve hasi és hasfali rendellenességek voltak jelen. Ot

magzatnal azonositottunk Potter szekvenciat, mely a vese agenesia kdvetkezményeként

104



DOI:10.14753/SE.2018.2180

megjelend tiid6 hypoplasia (1 esetben agenesia) formajaban nyilvanult meg [Curry és

mtsai 1984].

A hasi- és hasfali rendellenességek esetében a 216 érintett magzatbdl 76-nal
fordult el6 mas szervrendszer rendellenessége is (35,19%, 70 euploid, 6 aneuploid).

Magasabb volt a tarsuld rendellenességek aranya vetélések esetén (45,88% vs. 28,24%).

Amennyiben az egyes rendellenesség csoportokat vizsgaljuk, magas tarsulasi
aranyt talalunk anus atresia esetén (69,57% 16/23), az egyéb rendellenesseégek, azon belil
is a belek malrotatidja csoportban (68,42% 13/19), oesophagus atresianal (35 % 7/20),
valamint omphalocele (33,33% 11/33) esetén. Watanabe és munkatarsai 40-50%-ban
talaltak urogenitalis rendellenességet anus atresia esetén [Watanabe és mtsai 2003].
Tanulményunkban ez az arany joval magasabb volt, 81,25%. Spaggiari €s munkatarsai
esophagus atresia eseteket vizsgaltak és magasabb aranyban, a 122 tanulmanyozott
esetbdl 69-ben taldltak multiplex malformatiot (56,55%). Vizsgalatukban felhivtak a
figyelmet arra, hogy a perinatalis mortalitast egyértelmiien befolyasolta a tarsuld
rendellenességek jelenléte [Spaggiari és mtsai 2015]. Hidaka és munkatarsai jéval
magasabb aranyban, 78,8%-ban talaltak tarsul6 anomaliat omphalocele esetén [Hidaka és
mtsai 2009]. Vizsgalatunkban leggyakrabban, 5 esetben urogenitalis rendellenesség
tarsult hasi és hasfali eltérésekkel. Hernia diaphragmatica esetén alacsonyabb aranyban

volt jelen mas szervrendszer eltérése (20,75% 11/53).

Urogenitalis rendellenességek 86 magzatnal (81 euploid, 5 aneuploid) tarsultak
mas szervrendszerek eltéréseivel (32,42% 86/265). Leggyakrabban hasi és hasfali (33
eset) és cardiovascularis (32 eset) eltérések voltak jelen. A vese és ivarszervek eltéréseinél
is magasabb volt a vetéléssel végz6dott varandossagok esetén az a multiplex malformatio
aranya, mint sztléseknél (44,32% vs. 24,86%).

Az egyes csoportokat nézve a vese agenesia/hypoplasia csoportban az esetek
kozel feleben volt érintett mas szervrendszer is (30/61). A legmagasabb aranyban, kozel
50%-ban cardiovascularis rendellenességek jelentek meg (14/30). San Agustin és

munkatarsai leirtdk, hogy a cardiovascularis malformatiékban szerepet jatsz6 gén
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mutécidk egy része (29%) vese malformatiok kialakulaséban is szerepet jatszhat [San
Agustin és mtsai 2016].

Végtagi és csontrendszeri rendellenesség esetén a magzatok 46,9%-nal fordult el6
multiplex malformatié (67 magzat: 61 euploid, 6 aneuploid). Amennyiben csak a
szlléseket vizsgaljuk, ez az ardny magasabb volt, 42/64 (65,62%), mig vetélések esetén
alacsonyabb, 25/78 (32,05%).

Amennyiben az egyes rendellenesség csoportokat tekintjlk, leggyakrabban a
dongaldb fordult eld valamely més szervrendszer malformatiojaval egyiitt, 21/34
(61,76%) esetben. Seravalli és munkatarsai alacsonyabb aranyban, a dongaldb esetek
21,67%-aban taldltak multiplex rendellenességeket [Seravalli és mtsai 2015]. A
huszonegy magzatnal jelent meg dongalabbal egyidejileg az agy ¢és gerincveld
rendellenessége (57,14%): 6 esetben spina bifida, 6 magzatnal ventriculomegalia, két
esetben microcephalia, egy esetben hydranencephalia, egy magzatnal pedig
dolicocephalia és hajlott gerinc. Gat és munkatarsai vizsgaltak a dongalab és az agyi
rendellenességek egyiittes el6fordulasat, és multiplex mas rendellenességgel tarsuld pes
equinovarus esetén az esetek tobb, mint felében taléltak agyi érintettséget is [Gat és mtsai
2015]. Vizsgalatunkban a 11 magzat kdzll 7-nél (63,64%) fordult el6 agyi eltérés, igy ez
az arany még magasabbnak mutatkozott. Rosselli és munkatarsai a prenatalisan felismert
és nem felismert eseteket dsszehasonlitva azt talaltak, hogy a pes equinovarus esetében
magasabb volt méas eltérés tarsulasi aranya a nem antenatalisan diagnosztizalt csoportban
(42% vs. 26%) [Rosselli és mtsai 2015]. Vizsgalatunkban ez a kulénbség nem volt
kimutathato, az ultrahanggal kimutatott esetekben 38,88%-ban, mig a nem diagnosztizalt

dongalab eseteknél 31,25%-ban tarsult mas szervrendszer eltérése.

Hatvanhat magzatnal jelent meg a végtagi és csontrendszeri rendellenesség
6nmagaban, és az esetek 66,7%-ban sikeriilt kimutatni a musculoskeletalis
rendellenességet a sziilést/vetélést megelézéen. Ez az arany joval alacsonyabbnak,
37,7%-nak mutatkozott a multiplex malformatioban szenvedd, végtagi vagy

csontrendszeri rendellenességben érintett magzatok eseteben.
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6.5 A terhességek kimenetele

A 290 craniospinalis rendellenességben szenvedé magzatbol 114-nél szuléssel
(38,97%), mig 176 esetben vetéléssel (60,9%) végzodott a varandossag. Hét esetben a
vetélés spontan volt, 169 magzatnal pedig indukaltan kdvetkezett be.

A vetélések esetében a craniospinalis rendellenesseégeket 81,22%-ban sikertilt teljesen
kimutatni, mig szulések esetén ez az arany joval alacsonyabb volt, 62,99%. Amennyiben
csak a terhességmegszakitasokat vizsgaljuk, a szenzitivitas valtozatlan marad, 81,38%.

A 290 magzathol 218-ndl sikertilt teljesen diagnosztizalni az agyi- és gerincveldi eltérést.
A 218 teljesen felismert esetb6l 137-nél tortént terhességmegszakitas, mig 77 esetben
pedig sziiléssel végz6dott a varandossag (TOP/szilés: 1,78). Ez az ardny sokkal
alacsonyabb volt a részben (0,93) és a nem felismert csoportban (0,91). Feltételezhetjiik
tehat, hogy a terhessegmegszakitasok egy része a magzatoknal a varandossag sorén

felismert craniospinalis rendellenesség miatt tortént.

Az arc- és nyak rendellenességeinél 119-b6l 78 esetben végzodott sziiléssel a
varandossag (65,55%), mig 41 esetben vetéléssel (34,45%). Két esetben a vetélés spontan

volt, 39 magzatnal pedig indukaltan kdvetkezett be.

A vetélések esetében az arc és a nyak rendellenességeit 57,9%-ban sikerlt
teljesen kimutatni, mig szilések esetén ez az arany joval alacsonyabb volt, 21,8%.
Amennyiben csak a terhessegmegszakitasokat vizsgaljuk, a szenzitivitads gyakorlatilag

valtozatlan maradt, 58,33%.

A 119 magzatbol 41-nél sikerilt teljesen diagnosztizalni a craniofacialis eltérést.
A 41 teljesen felismert esetb6l 24-nél tortént terhessegmegszakitas, mig 17 esetben pedig
szliléssel végzddott a varandossag (TOP/sziilés: 1,41). Ez az arany joval alacsonyabb volt
a részben (0,5) és a nem felismert csoportokban (0,21). Feltételezhetjiik tehat, hogy a
terhességmegszakitasok egy része a magzatoknal a varanddssag soran felismert arc/nyaki

rendellenesség miatt tértént.
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A 39 magzat kozul, akiknél terhességmegszakitds tortént, 23-nal (58,97%)
multiplex malformatié volt jelen, mig ez az arany valamivel alacsonyabb a sziléssel
végzddott esetekben (50%).

Amennyiben az ajak- és szajpad hasadék csoportot vizsgaljuk, 35 esetben tortént
szllés (58,33%), 23 esetben terhességmegszakitas (38,33%), 2 esetben pedig spontan
vetélés kovetkezett be (3,33%). Ensing s munkatarsainak anyagaban hasonlé aranyban,
33%-ban tortént a terhesseg megszakitasa, mig Clementi és kutatocsoportja 13,32%-ban
talalt indukalt vetélést arc hasadékok esetén [Clementi és mtsai 2000, Ensing és mtsai
2014].

A mellkasi rendellenességben szenved6 magzatok 38,88%-ban tortént vetélés. Ha
csak a sziv- és érrendszeri rendellenességben érintett magzatokat vizsgaljuk, esetiikben
39,78%-uknal tortént a terhességmegszakitas. Ez joval magasabb, mint a Lee és mtsai
altal talalt 20,2%, illetve a Stoll és mtsai altal szamitott 12,3% [Stoll és mtsai 2002, Lee
és mtsai 2010].

Kromoszéma-eltérés egyiittes el6fordulasa esetén a magzatok kozel felénél
(48,78%) terhességmegszakitas tortént. Ez az arany valamivel alacsonyabb volt azokban
az esetekben, ahol a mellkasi eltérés multiplex malformatié részeként (37,65%), illetve
izolaltan jelent meg (36,21%). Stoll és mtsai ennél nagyobb, kbzel hétszeres kilonbséget
mutattak ki a multiplex malformatidban szenved6 és a mellkasi eltérést izolaltan hordozo
magzatok vetélési aranyaban [Stoll és mtsai 2002]. A terhességmegszakitasok magas
aranya az aneuploid csoportban feltehetéen az egylittesen diagnosztizalt kromoszoéma-

eltérésnek kdszonheto.

A hasi- eés hasfali rendellenesség csoportban 131 eset végzOdott sziiléssel
(60,65%), mig 85 vetéléssel (39,35%). A vetélések kozil 81 indukalt volt, mig 4
magzatnal a vetélés spontdn kovetkezett be a masodik trimeszterben, igy a

terhességmegszakitasok aranya 37,5%-nak adodik.
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A vetélések esetében 51/81 aranyban, azaz 62,96%-ban sikerllt kimutatni a
rendellenességeket prenatalis ultrahanggal, sziilések esetén pedig 59,54%-ban, igy nem

tudtunk kimutatni jelentOs kiilonbséget a két csoport kozott.

Kromoszoma-rendellenesség egylttes eléfordulasa esetén 81,25%-ban tortént
terhességmegszakitas (TOP/szilés:4,33). Multiplex malformatiok esetén, ahol hasi
érintettség is volt, ez az arany valamivel alacsonyabb volt, 47,14% (TOP/sziilés:0,94),
mig azokban az esetekben, ahol kizardlag hasi-hasfali rendellenesség fordult ¢l6, a
vetélések ardnya 26,92% volt (TOP/sziilés:0,38).

Osszesen 130 magzatnal sikeriilt kimutatni a rendellenességet prenatalisan. Az
ultrahanggal diagnosztizalt esetekben a TOP/sziilés arany 0,63 volt. A 31 részben
diagnosztizalt esetnél ez az arany alacsonyabb volt, 0,55, mig a nem felismert esetekben
jéval alacsonyabb, 0,03.

Az urogenitalis eltérésekben érintett varandossagok kozil 177 esetben tortént
szllés (66,79%), mig 88 esetben (33,21%) vetélés (9 spontan és 79 indukalt). Nem volt
kilénbség az ultrahang hatékonysagaban a vetélések (49,37%) és a szllések kdzott (49,15
%).

A terhességmegszakitas/szilés aranya  kromoszoma  rendellenességek
eléfordulasa esetén 0,8 volt, multiplex malformatiok esetén 0,71, mig azon esetekben,

ahol az urogenitalis rendellenesség onmagaban fordult eld, joval alacsonyabb volt, 0,34.

A 132 prenatalisan diagnosztizalt esetbol 39-ben tortént indukalt vetélés, 87
esetben pedig sziilés, a TOP/szulés arany 0,45. A részben diagnosztizalt esetekben ez az
arany valamivel magasabb volt, 0,7, mig a nem diagnosztizalt esetekben alacsonyabb,
0,32. A részben felismert esetekben a terhessegmegszakitdsok magas aranya mogott az
allhat, hogy a tarsul6 stlyosabb rendellenességek, illetve az urogenitalis rendellenességek

egy része felismerésre kerult, ami indokoltta tehette a varanddssag befejezését.
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A végtagi rendellenességek esetében 64 varanddssag veégzodott sziiléssel
(45,07%), mig 78 vetéléssel (54,93%). A vetélés 4 esetben spontan, 74 esetben pedig

indukalt volt.

A vetélések esetében a végtagi és a csontrendszeri rendellenességeket 61,54%-

ban sikerlt teljesen kimutatni, mig szilések esetén ez az arany jéval alacsonyabb volt,
32,81%. Amennyiben csak a terhességmegszakitasokat vizsgaljuk, a szenzitivitas
gyakorlatilag valtozatlan marad, 60,81%.
A 142 magzatbol 69-nél siker(lt teljesen diagnosztizalni a musculoskeletalis eltérést. A
69 teljesen felismert esetbdl 48-nal tortént terhességmegszakitas, mig 21 esetben pedig
sziiléssel végz6dott a varandossag (TOP/sziilés: 2,29). Ez az ardny sokkal alacsonyabb
volt a nem felismert csoportban (0,5), feltételezhetjik tehat, hogy a
terhességmegszakitasok egy része a magzatoknal a varandossag soran felismert végtagi
és csontosodasi rendellenesség miatt tortént.

6.6 Magzati retardacio

Az esetek egynegyedében tarsultak az urogenitalis rendellenességek méhen belili

magzati retardatioval (IUGR).

A vizsgalati eredmények felhivjak a figyelmet arra, hogy amennyiben az
ultrahangvizsgalat sordn a magzat méhen bellli ndvekedési lemaradasat észleljik,
fokozott figyelmet kell forditani az urogenitalis rendszer ultrahangos vizsgalatara a
méhen bellli magzatnal, de fel kell hivni a neonatologus, gyermekgydgyéasz figyelemét

is, mivel az 0jszlott vizsgalata is indokolt ezen esetekben.

6.7 Korai felismerés

A technologia fejlodésével a rendellenességek korabban, akar a 11-14 héten
detektalhatdva valtak [Nicolaides 2011, Saltvedt és mtsai 2006, Liao és mtsai 2016]. A
malformatiok korai felismerése tobb szempontbdl is nagy jelentdséggel bir. Egyrészt a

korai diagnozis lehetdséget ad a csalddoknak, hogy tajékozott és koriltekintd dontést
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hozzanak a terhesség sorsardl, és amennyiben a varandossag megtartasa mellett dontenek,
fel tudnak késziilni a beteg ujsziilott érkezésére. Masrészt a fejlodési rendellenességek
korai felismerése sok esetben a terhesség kimenetele szempontjabdl is dontd lehet,
bizonyos esetekben csokkentheti a mortalitast és a morbiditast is [Franklin és mtsai 2002].
Egyes esetekben akar egy 6nmagaban az életet nem veszélyeztetd eltérés egy fel nem
ismert kromoszoma-rendellenességre is felhivhatja a figyelmet [Levi és mtsai 1991,
Saltvedt és mtsai 2006]. Mindenképpen fontos a megfeleld neonatologiai hattér
biztositasa a sziilés soran, hiszen a sulyosabb rendellenességekben szenvedd ujszulottek
nagyobb aranyban igényelnek intenziv osztalyos ellatast [Franklin és mtsai 2002, Dursun
és mtsai 2014]. Fontos azonban annak ismerete is, hogy bizonyos rendellenességek,
példaul CCAM esetén a prenatalisan diagnosztizalt rendellenesség az esetek korilbelll
50%-ban visszafejlodik es nem okoz a kés6bbiekben semmilyen komplikaciot [ Kotecha

és mtsai 2012, Laberge és mtsai 2011].

6.8 Bizonytalansagi faktor F(B) és Nehézségi faktor F(N)

A craniospinalis rendellenességek kozil az Arnold-Chiari malformatio esetén
talaltunk magasabb Bizonytalansagi (1,0) és Nehézségi faktort (1,0). A Nehézségi faktor

magas volt microcephalia (1,67) és corpus callosum agenesia/dysgenesia (0,73) esetén.

Az arc- és nyak rendellenességeit vizsgalva minden rendellenesség csoportban
magas, illetve nagyon magas volt a Nehézségi faktor, 0sszesitett értéke 1,87-nek adodott.
Levi és munkatarsai sajat vizsgalatukban a terhesség 26. hetéig az arc és a nyak
rendellenességeit 30,56%-ban tudtak kimutatni, ami jol tukrozi az altalunk szamitott
magas Nehézségi faktor értéket [Levi és mtsai 2002]. A choanalis atresia csoportban
nagyon magas volt mind a Bizonytalansagi faktor (1,0), mind pedig a Nehézségi faktor
(13,0). Nagyon magas volt a Nehézségi faktor a micrognathia csoportban (11,0), az egyéb
craniofacialis rendellenességek eseten (2,88), a microphthalmus/anophthalmus eseteknél
(2,0), illetve exophthalmusnal (1,00). A legalacsonyabb, de még igy is magas Nehézsegi

faktor érétket az ajak- és szajpadhasadék csoportban talaltunk (0,82).

A mellkasi rendellenességeknél négy esetben, a tiidévénak malpositidja (0,6), az
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atrialis septum defectus (0,54), a tagult jobb és bal kamra (0,5), illetve a sclerosis tuberosa
(0,5) eseteiben talaltunk magas Bizonytalansagi faktort. Marek és munkatérsai hasonld
tendenciat tudtak kimutatni, a tiidovéndk malpositiojat példaul egy esetben sem tudtak
sziilés eldtt diagnosztizalni [Marek és mtsai 2011]. A Nehézségi faktor egyediil a tiido

egyéb rendellenességeinél volt nagyon magas (1,08).

A hasi- és hasfali eltérések csoportban magas volt a Bizonytalansagi faktor az
anus atresia (0,71), illetve az oesophagus atresia (0,60) eseteiben. A fent emlitett
rendellenességeknél nagyon magas volt a Nehézségi faktor értéke is: anus atresianal 2,29,
oesophagus atresianal pedig 1,0. Magas Nehézségi faktort talaltunk tovabba az egyéb
hasi- és hasfali rendellenességek esetében (0,58). Fadda és munkatarsai az esophagus
atresiat 3/15 esetben detektaltak a sziilést/vetélést megel6zden (20%), mely eredmény jol

mutatja a diagndzis nehézségét és bizonytalansagat [Fadda és mtsai 2009].

Magas volt a Bizonytalansagi faktor az egyéb huagyuati rendellenességek
csoportban (0,59). Extrém magas Nehézségi faktor értéket szamoltunk a ferfi genitalis
rendellenességeknél (41), illetve a ndi genitalis rendellenességeknél is magasabb volt a
Nehézségi faktor (0,5). Az irodalomban Fadda és munkatérsai vizsgaltak a genitalis
rendellenességek felismerhetdségét és 42,2%-0s hatékonysdgot talaltak, ami nem
magyardzza az altalunk talalt extrém magas Nehézségi faktor értéket [Fadda és mtsai
2009].

A végtagi- és csontosodasi rendellenességek csoportban a Nehézségi faktor
Osszességében is magas volt, 0,7 (53. tablazat). Magas volt a Bizonytalansagi faktor
értéke polydactylia (0,5) és syndactylia (0,5) esetében. Nagyon magas volt a Nehézségi
faktor az ujj rendellenességeinél: syndactylianal (3,5) es polydactylianal (2,33), illetve az
egyeb végtagi rendellenességek csoportban (2,0). Dicke és munkatarsai alacsony
szenzitivitassal tudtak kimutatni a polydactylia eseteket (19,1%) [Papp és mtsai 1995].
Magas Nehézségi faktort talaltunk tovabba a dongaldb eseteiben (0,84). Rosselli és
munkatarsai vizsgalatukban a dongalab eseteket 34,3%-ban tudtak kimutatni prenatalis
ultrahang vizsgélattal, amely dsszhangban van az altalunk szamitott magas Nehézségi
faktor értékkel [Dicke és mtsai 2015].
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7. Kovetkeztetések

1. A legtobb rendellenesség csoportban az esetek kdzel felében egyezett meg a
postnatalisan/fetopatoldgiai  vizsgalat  sordn  diagnosztizalt  fejlodési
rendellenesség a prenatalisan diagnosztizalt magzati malformatioval. Az
eredményeim azt igazoltdk, hogy az ultrahangvizsgalat a congenitalis
malformatiok diagnosztikajaban fontos szerepet jatszik, azonban valamennyi
fejlodési rendellenesség kimutatdsat nem teszi lehetdve.

2. Fontos annak ismerete, hogy mely fejlodési rendellenességek tarsulnak
leggyakrabban bizonyos magzati kromoszoma-rendellenességek, aneuploidiakkal
és amennyiben ezek a rendellenességek prenatalisan felismerésre keriilnek,
sziikséges a magzatok szorosabb ellendrzése.

3. A multiplex malformatidk esetén a gyakran tarsuld rendellenességek ismerete
fontos, hiszen az egyik rendellenesség jelenléte felhivhatja a figyelmet egy
esetleges sulyosabb, de nehezebben diagnosztizalhat6 rendellenesség jelenlétére

4. Klinikankon a fejlédési rendellenessegek sziiletési prevalencidja magasabbnak
mutatkozott, mint a nemzetkdzi irodalomban szereplé adatok. Ez valosziniileg
annak kdszonhetd, hogy az I.sz. Sziilészeti és Nogyogyaszati Klinika tercier ellato
centrum, igy tobb fejlodési rendellenességgel taldlkozunk, mint a legtébb korhaz.

5. Fontos annak ismerete, hogy mely rendellenességek sziirhetdek ki a masodik
trimeszterben, és melyek mar az elsd trimeszterben €s ezek vizsgalatara nagyobb
hangsulyt kell fektetni mar az els6 ultrahang vizsgalat soran is.

6. A vizsgalati eredmények felhivjak a figyelmet arra, hogy amennyiben az
ultrahangvizsgalat soran a magzat mehen belili névekedési lemaradasat észleljik,
fokozott figyelmet kell forditani az urogenitalis rendszer ultrahangos vizsgalatara
a méhen belili magzatnal. Fel kell hivni tovabbd a neonatoldgus,
gyermekgyogyasz figyelemét is a méhen bellli ndvekedés elmaradasara, mivel az
ujszilétt specifikus vizsgalata is indokolt lehet ezen esetekben.

7. Az altalunk bevezetett Bizonytalansagi faktor F(B) és Nehézségi faktor F(N) jol

jellemezte a prenatalis ultrahang vizsgalat nehézségeit.
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7.1 Megallapitasok

1. Megallapithattam, hogy a magzati craniospinalis rendellenességek és mellkasi
eltérések nagy hatékonysaggal vizsgalhatok a méhen beliili magzatnal, el6bbi
csoportban 72,65%, mig az utébbiban 67,7% az ultrahang szenzitivitasa. Magas
szenzitivitassal tudtuk kimutatni a hasi malformatiokat (59,58%), az urogenitalis
rendellenességeket (54,55%), illetve a végtag- és csontrendszeri eltéréseket
(50%). Ezzel szemben az arc és nyak rendellenességinek kimutatdsa alacsony
hatékonysagu volt (31,85%).

2. A magzatok 6,08%-nal fordult el6 kromoszdéma-rendellenesség és az aneuploid
esetek 30,14%-ban kettd vagy tobb szervrendszer eltérése is jelen volt a
magzatoknal.

3. A magzatok 17,58%-ban fordult el6 multiplex malformatido, azaz tobb
szervrendszer érintettsége.

4. A nemzetkdzi adatokkal 6sszehasonlitva, az EUROCAT vizsgalat adataihoz
képest jelentésen magasabb prevalenciat taldltunk a  craniospinalis
rendellenességek (11,28/1000 vs. 2,41/1000), a cardiovascularis malformaciok
(14,47/1000 vs. 6,7/1000), valamint a tiid6 rendellenességei (2,57/1000 vs
0,87/1000) csoportokban.

5. A rendellenességet atlagosan a 2. trimeszterben sikertlt felismerni prenatalis
ultrahang sziirés soran. A vizsgalt id6szakban a terhességek soran atlagosan
3,35+3,06 ultrahangvizsgalat tortént.

6. A magzat méhen belili novekedési elmaradasa, intrauterin retardacidja a
rendellenesség csoportok koziil urogenitalis eltérések esetén fordult eld a
legmagasabb aranyban, a magzatok 26,42%-aban.

7. Magas Bizonytalansagi faktor F(B) és Nehézségi faktor F(N) értékeket kaptam az
arc es vegtagok eltéreseinél, melyek az irodalmi adatok alapjan is a nehezebben
kimutathatd rendellenessegek kozé tartoznak. Magas volt a Bizonytalansagi
faktor eredménye a corpus callosum agenesia/dysgenesia csoportnal, mely
csoportban az irodalmi adatok alapjan is nehéz a pontos diagnozis, altalaban
ventriculomegalia/hydrocephalus az egyetlen, prenatalisan is diagnosztizalt

eltérés.
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8. Osszefoglalas

Bevezetés: A magzati fejlédési rendellenességek sziiletéskori prevalenciaja 2-3% kordl
van. A magzati fejlédési rendellenességek felismerésében mai napig legnagyobb szerepe
az ultrahang szlirésnek, illetve a célzott ultrahang vizsgalatoknak van. Célunk a prenatalis
ultrahang-diagnosztika hatékonysaganak vizsgalata volt a fejlédési rendellenességek
felismeresében.

Modszerek: Vizsgalatunk soran 7 év anyagaban (2006-2012) az |. Sz. Szilészeti és
Nogyogyaszati Klinikan 1200 fejlédési rendellenességben szenvedé magzat prenatalis
ultrahang és postnatalis klinikai, illetve fetopatoldgiai adatait dolgoztuk fel retrospektiv
maodon. A rendellenességeket 6 csoportba soroltuk, megkilénbdztettiink craniospinalis,
arc/nyaki, mellkasi, hasi/hasfali, urogenitalis és végtag-csontosodasi rendellenességeket.
Vizsgaltuk az ultrahang hatékonysagat az egyes rendellenesség-csoportok kimutatasaban.
Kuldn megvizsgaltuk a kromoszéma-rendellenességhez tarsult, a multiplex malformatio
részeként el6fordult fejlodési anomaliakat.

Eredmények: Ezerkétszaz fejlédési rendellenességben érintett magzat adatai dolgoztuk
fel. Az anyai atlagos életkor a szlilés/vetélés idején 29,96+5,88 év volt. Az 1200-bdl 671
esetben végzodott sziiléssel a varandossag, a gesztacios kor atlaga a sziilés idején
35,26+4,2 hét volt, mig a magzatok stlya 2408,67+944,41g. Otszazhuszonkilenc vetélés
fordult el6, a gesztacios kor atlaga 19,88+2,53 hét volt. Az 1200 magzatb6l 73-nal fordult
elé6  kromoszoma-rendellenesség, 211 esetben pedig multiplex malformatio.
Megallapithattuk, hogy a magzati craniospinalis rendellenességek, és mellkasi eltérések
nagy hatékonyséaggal vizsgalhatok a méhen bellli magzatnal (72,65% és 67,7%). Magas
szenzitivitassal tudtuk kimutatni a hasi malformatiokat (59,58%), az urogenitalis
rendellenességeket (54,55%), illetve a végtag- és csontrendszeri eltéréseket (50%). Ezzel
szemben az arc és nyak rendellenességinek kimutatasa alacsony hatékonysagu volt
(31,85%).

Kovetkeztetések: Az esetek korilbelll felében egyezett meg a postnatalisan/vetélest
kovetden talalt rendellenesség a prenatalisan diagnosztizalt magzati anomaliaval. Az
eredményeink azt igazoljak, hogy az ultrahangvizsgalat a congenitalis malformatiok
diagnosztikdjadban fontos szerepet jatszik, azonban valamennyi fejléddési rendellenesség

kimutatasat nem teszi lehetové.
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9. Summary

Introduction: The birth prevalence of congenital malformations is around 2-3%.
Ultrasound has the most important role in the screening and targeted diagnosis of fetal
abnormalities. The aim of this study was to examine the efficacy of ultrasound diagnostics
in detecting congenital malformations.

Methods: We have processed the prenatal sonographic and postnatal clinical details of
1867 inborn abnormalities in 1200 fetuses at the Semmelweis University 1% Department
of Obstetrics and Gynaecology over a 7-year period between 2006 and 2012. The
anomalies were divided into 6 groups: brain/spinal, face/neck, thoracic,
gastrointestinal/abdominal wall, urogenital and limb/skeletal. Associated malformations
and chromosomal abnormalities were investigated separately.

Results: The mean maternal age upon delivery/abortion was 29.96+5.88 years. In 671
cases, the pregnancy concluded in delivery with a mean gestational age of 35.26+4.2
weeks and mean weight of 2408.67+944.41g. In case of the 529 abortion the mean
gestational age was 19.88+2.53 weeks. Seventy-three fetuses were chromosomally
abnormal, while 211 had multiple malformations. Prenatal ultrasound was highly
sensitive in the detection of central nervous system and thoracic anomalies in utero
(72.65% vs. 67.7% sensitivity). The detection rate was high in case of abdominal
(59.58%), urogenital (54.55%), and limb/skeletal (50%) malformations as well. However,
the diagnosis of face/neck anomalies was somewhat less efficient (31.85%).
Conclusions: In approximately half of the cases, postnatally diagnosed abnormalities
coincided with the prenatally discovered congenital malformations. The results have
confirmed that ultrasonography plays an important role in diagnosing malformations

prenatally but it fails to detect all of the developmental abnormalities.
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