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A chorionboholy-mintavételt kévetéen a vetélés kockazata alig magasabb az aminocentézis kockazatanal,
1-2%.

Valamennyi diagnosztikus vizsgalat esetében meg kell emliteni, hogy nem létezik olyan vizsgalat amely
100%-0s eredményt ad. Ennek a minimalis  bizonytalansagnak szamos, a mintavétel és a minta
feldolgozasanak médszerébsl adods oka van.

GENETIKAI SZURGVIZSGALATOK

AFP sziirés

Az AFP sziirésrél sz6l6 bdvebb informaciot a Il fejezetben foglaltuk 6ssze.
Down szindréma sziirése

A leggyakoribb kromoszéma rendellenesség a Down szindréma. A hattérben egy szamfeletti kromoszoma
rendellenesség all, azaz a normalis ketts helyett az egyénnek harom 21-es kromoszémaja van. Ez
kulénbozo sulyossagi fokl szellemi fejlédeési elmaradottsagot eredményez, a betegeknek jellegzetes az
arckifejezéstik, és nem ritka a tarsuld szivfejlédesi rendellenesség sem. A Down szindréma vagy més néven
21 triszémia ( a 3 db 21-es kromoszéma alapjan) eléfordulasanak kockazata a terhes eletkoraval emelkedik.
A kockézat kb.35 éves korban éri el azt a mertéket, ami megfelel az amniocentézis kockazatanak, tehat
ezert valamennyi terhes esetében, akiknek életkora meghaladja a 35 évet, széba j6n a magzat kromoszoma
vizsgalata. Minél fiatalabb a terhes, annal kisebb az esélye arra, hogy a magzat Down szindrémas legyen,
ennek ellenére a 35 év alattiak sziilik az Gsszes 21-triszomias magzat 75-80%-at.

hormon vizsgalata torténik. Mindkét marker koncentracioja alapvetéen fugg a terhesség nagysagatol. Ennek
ismeretében a két biokémiai marker szérumszintje és a terhes életkora alapjan becsulhets a magzat Down
szindrémajanak esélye. Ez a kockazat azonban csak igen ritkan haladja meg az amniocentézis kockazatat.
Mint minden sz(irstesztnek, ennek is van egy bizonyos fals pozitiv tévedési rataja. A mi gyakorlatunkban ez
a fals pozitiv arany 5-6%, ami azt jelenti, hogy a terhesek 5-6%-aban a vizsgalat emelkedett kockazatot
jelez olyan esetekben is, amikor a magzat valojaban nem Down szindromas. Ez tehat a magyarazata
annak, hogy nem ajanlunk valamennyi terhesnek magzatvizvizsgalatot.

amniocentézis kockazatat, egy masik sziirémodszert, ultrahangvizsgalatot javasolunk. Ultrahangvizsgalat
soran ezen esetekben célzottan keressik azokat a jeleket, amelyek utalhatnak a magzat Down
szindromajara.. Természetesen ezen jelek igazolasa nem jelenti egyértelmten a magzat betegséget, de
mindkeét szlirévizsgalat esedmenyének pozitivitasa esetén a magzat betegségének esélye mintegy 5 %, igy
ezen esetekben tovabbi beavatkozas (amniocentézis, esetleg CVS) indokolt.

Meg kell emliteni természetesen azt is, hogy a szlrévizsgalat eredményének negativitasa nem zérja ki a
magzat Down szindrémajat, hiszen szlrémodszerrdl van szo, és a két sz(irévizsgalat réven egylttesen a
Down szindrémas eseteknek csak kb.40%-a ismerheté fel.




