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Bevezetés és célkitiizés: A magzati fejlédési rendellenességek sziiletéskori prevalencidja 2—-3% koril van. Célunk a prae-
natalis ultrahangvizsgalat hatékonysagdnak az elemzése volt a fejlédési rendellenességek felismerésében.

Modszer: Vizsgalatunk sordn hét év anyagiaban 1200, fejlédési rendellenességben szenvedd magzat praenatalis ultra-
hang- és postnatalis klinikai, illetve fetopatoldgiai adatait dolgoztuk fel.

Eredmények: Ezerkétszaz, fejlédési rendellenességben érintett magzat adatait dolgoztuk fel. Az anyai dtlagéletkor a
sziilés /vetélés idején 29,96 + 5,88 év volt. Az 1200-bdl 671 esetben végzEdott sziiléssel a viranddssig, a geszticios
kor 4tlaga a sziilés idején 35,26 + 4,2 hét volt, mig a magzatok stlya 2408,67 + 944,41 g. Otszdzhuszonkilenc veté-
1és fordult el6, a geszticids kor atlaga 19,88 + 2,53 hét volt. Az 1200 magzatbél 73-ndl fordult el6 kromoszéma-
rendellenesség, 211 esetben pedig multiplex malformatio. Megallapithattuk, hogy a magzati craniospinalis rendelle-
nességek és mellkasi eltérések nagy hatékonysiggal vizsgalhat6k a méhen beliili magzatndl (72,65% és 67,7%). Magas
szenzitivitdssal tudtuk kimutatni a hasi malformatiékat (59,58%), az urogenitalis rendellenességeket (54,55%), illetve
a végtag- és csontrendszeri eltéréseket (50%). Ezzel szemben az arc és nyak rendellenességeinek kimutatisa alacsony
hatékonysaga volt (31,85%).

Kovetkeztetések: Az esetek kortilbelil felében egyezett meg a postnatalisan /vetélést kovetSen taldlt rendellenesség a
praenatalisan diagnosztizalt magzati anomdlidval. Az eredményeink azt igazoljik, hogy az ultrahangvizsgalat a con-
genitalis malformatiok diagnosztikdjiban fontos szerepet jatszik, azonban valamennyi fejlédési rendellenesség kimu-
tatasat nem teszi lehet6vé.
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Effectiveness of prenatal ultrasound in fetal and neonatal malformations
and examination of difficulty and uncertainty factors

Introduction and aim: The birth prevalence of congenital malformations is around 2-3%. The aim of this study was
to examine the efficacy of ultrasound diagnostics in detecting congenital malformations.

Method: We have processed the prenatal sonographic and postnatal clinical details of 1867 inborn abnormalities in
1200 fetuses over a 7-year period.

Results: The mean maternal age upon delivery/abortion was 29.96 + 5.88 years. In 671 cases, the pregnancy con-
cluded 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 abortions 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%).
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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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Roviditések
F(B) = bizonytalansagi faktor; F(N) = nehézségi faktor

A magzati fejlédési rendellenességek sziiletéskori pre-
valencidja 2-3% koril van [1-3]. A magzati fejl6dési
rendellenességek felismerésében mai napig legnagyobb
szerepe az ultrahangsziirésnek, illetve a célzott ultra-
hangvizsgalatoknak van. Az ultrahang a legelterjedteb-
ben hasznalt diagnosztikus eszkoz a sziilészetben, azon
beliil is a fejlédési rendellenességek kimutatdsiban. Fon-
tos azonban annak ismerete, hogy melyek azok a rendel-
lenességek, amelyek nagy bizonyossaggal kimutathatdak
mdr pracnatalisan is, illetve melyek azok, amelyeknek ki-
mutatdsa csak részben vagy esetleg egydltalin nem lehet-
séges a sziilést megelEzGen.

Az irodalmi adatok alapjan magas szenzitivitissal mu-
tathatdak ki az agy és gerincvel§ rendellenességei, vala-
mint egyes cardiovascularis malformatiok [3-5]. Ala-
csony azonban az ultrahang hatékonysiga az arc, a
végtagok, valamint a genitalék eltéréseinek diagnosztiza-
lisaban [2, 6, 7]. A magzati rendellenességek ultrahang-
vizsgalatival tobb hazai kozlemény is foglalkozik [8-10].

A virandésok magas, sokszor irraciondlis elvirisa,
hogy minden rendellenesség mar kordn és teljes mérték-
ben felismerhetd legyen a varanddssig sordn, gyakran
kartéritési pereckhez vezethet. Elengedhetetlen tehdt a
megfeleld tdjékoztatds, amihez nélkiilozhetetlen, hogy a
tijékoztatast végzlk is naprakész tuddssal rendelkezze-
nek az ultrahangvizsgilatok hatékonysigit illetGen. A
pracnatalis diagnosztika 6ridsi szakmai felel&sséggel is
jar, hiszen egy esetleges pontatlan diagnézisnak jelentGs
kovetkezményei lehetnek mind a magzatra, mind pedig
a csalddra nézve. Fontos tehat annak vizsgalata, hogy je-
lenleg a magyarorszagi terhesgondozisi rendszer ultra-
hangprotokollja mellett milyen arinyban sikeril kimu-
tatni az egyes rendellenesség-csoportokat.

Célunk a praenatalis ultrahangvizsgalatok hatékonysa-
ganak vizsgalata volt a fejlédési rendellenességek felisme-
résében. Célul tiiztiik ki, hogy megvizsgaljuk, mennyire
jellemezték jol az altalunk bevezetett Gj paraméterek, igy
a bizonytalansigi faktor [F(B)] és nehézségi faktor
[F(N)] a rendellenességek felismerésének nehézségeit.

Betegek és modszer

Vizsgilatunk sordn 2006-2012 kozott az 1. Sziilészeti és
No6gyogyaszati Klinika anyagiban azokat az eseteket
dolgoztuk fel, ahol a fetopatolégiai leletben, illetve post-
natalis vizsgalat soran fejl6dési rendellenességeket diag-
nosztizaltak. A vizsgalat sordn a praenatalis ultrahangle-
leteket, a postnatalis klinikai adatokat, valamint a
fetopatolégiai leleteket dolgoztuk fel.

Az 1. Sziilészeti és NEgybdgyaszati Klinika praenatalis
diagnosztikai centrumként miikodik, az orszidg szamos
részérol utalnak klinikinkra viranddsokat vizsgalatra,
konziliumba a progressziv betegellatas keretében. A ge-
netikai tanicsaddson a munkank sorian — az egyéb tandcs-
adasi szituaciok mellett — gyakran taldlkozunk a méhen
belilli magzatnal kimutatott ultrahangeltéréssel. Ezen
eltérések lehetnek:

1. Mas intézetben elvégzett ultrahangvizsgilat sordn
észlelt és a klinikdnkon a genetikai tanicsadas keretében
elvégzett ultrahangvizsgilat alkalmaval megerdsitett el-
térések.

2. Klinikdnkon a rutin-terhesgondozis keretében, az
ultrahangsziirésen atesett varandésoknal kimutatott ult-
rahangeltérések, és emiatt a genetikai tandcsadasra utalt
esetek.

3. Egyéb okbdl (példaul biokémiai paraméterekben
észlelt eltérés miatt) a genetikai tanacsaddsunkra utalt, és
az altalunk elvégzett ultrahangvizsgalat sordn észlelt el-
térések.

4. Egyéb anyai és magzati okbdl elvégzett echokardi-
ografia, magzati sziv-ultrahangvizsgalat sorin észlelt el-
térések.

Kiilon megvizsgaltuk a kromoszémaeltéréshez tirsult,
a multiplex malformatio részeként el6fordult fejlédési
rendellenességeket, illetve azokat az eseteket, amelyek-
ben a rendellenesség nem tarsult mas szervrendszer elté-
résével. Az irodalmi adatokkal val6 6sszehasonlithatésag
érdekében a rendellenességeket az EUROCAT tanul-
mény szempontjait figyelembe véve csoportositottuk. A
rendellenességeket hat f6csoportba soroltuk: 1. agy és
gerineveld; 2. arc és nyak; 3. mellkas; 4. has és hasfal; 5.
vese és nemi szervek; 6. végtagok eltérései.

Az ultrahangvizsgalatok az 1. Sziilészeti és N6gyogya-
szati Klinika Ultrahang Laboratériumaban Philips® HD
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11XE (Philips Ultrasound) és GE Voluson® 730PRO
(GE Medical System Kretztechnik GmbH & Co OHG),
valamint Medison SA9900 ultrahangkésziilékkel tortén-
tek (Medison Co., LTD). A vizsgilatok a Magyar Sziilé-
szeti-NOgyogyaszati Ultrahang Tarsasdg altal kidolgo-
zott szakmai protokolloknak megfelelen torténtek
(Sziilészeti terhességi transabdominalis ultrahangvizs-
galat — 2003. 02. 10.; Magzati echokardiografia — 2003.
02. 10.; A terhesség soran javasolt ultrahangvizsgilatok
—-2003. 02. 10.).

A betegeket harom csoportra osztottuk: az elsé cso-
portba (I.) soroltuk azokat a magzatokat, akiknél a prae-
natalis ultrahangvizsgilat és a postnatalis/fetopatol6giai
vizsgalati eredmények teljes egyezést mutattak; a maso-
dik csoportba (II.) keriiltek azok az esetek, ahol a fejl6-
dési rendellenesség csak részben kerilt felismerésre; a
harmadik csoport (III.) betegeinél nem keriilt felisme-
résre az eltérés a sziiletés /vetélés el6tt.

Részben felismertnek tekintettiik azokat az eseteket,
ahol az ultrahangvizsgalat soran felismerésre keriilt az
adott szervnek a rendellenessége, azonban a megsziile-
tés/vetélés utan elvégzett vizsgilatok alapjan — a feltéte-
lezett diagnozishoz képest — a végleges diagnodzis eltérd
volt. Példaként hozhatjuk fel az agyi eltérések kozott, ha
az ultrahangvizsgilatok sordn oldalkamra-tagulatot vagy
az agykamra alaki eltérését irta le az ultrahang, de a post-
natalis vizsgalatok corpus callosum agenesiit/dysgene-
siat igazoltak. Hasonléan elSfordult példaul végtag- és
csontosodds-rendellenességnél, hogy az ultrahangvizs-
galat alapjan dongalab gyantja meriilt fel, azonban a
megsziiletés /vetélés utin elvégzett kivizsgalas sorian
arthrogryposis igazolédott.

A statisztikai feldolgozis sorin két Oj paramétert ve-
zettiink be az egyes rendellenességek kimutathatosaga-
nak jellemzésére.

A bizonytalansdagi faktor esetén a részben felismert
esetek szamat osztottuk a felismert esetek szamaval (tel-
jesen és részben felismert esetek szamanak Osszege). Te-
hit ezzel a paraméterrel azt vizsgaltuk, hogy a felismert
esetek hany szazaléka volt részben felismert.

n(részben felismert)

n(felismert)

F(B) -

A misik paraméter, a nehézségi fuktor esetén a fel nem
ismert esetek szamdt osztottuk a felismert esetek szama-
val. Ezzel a mdsodik paraméterrel azt vizsgiltuk, hogy a
nem felismert esetek szama hogyan aranylott a felismert
esetek szamédhoz.

n(nen felismert)
n(felismert)

E(N) =

A bizonytalansigi és a nehézségi faktor szimitdsanal
alacsonynak tekintettiik az értéket, ha 0,5 alatt volt, ma-
gasnak tekintettiik az értéket, ha nagyobb vagy egyenld
volt 0,5-del, de kisebb volt egynél, nagyon magasnak
vettiik az értéket, ha tobb volt vagy egyenld eggyel.
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Eredmények

Az 1. Sziilészeti és NEgyodgyaszati Klinikin 2006-2012
kozott 25 700 wjszilott jott vilagra és 8580 vetélés tor-
tént. A 8580 vetélésbdl 5628 esetben indukilt, mig
2952 esetben spontan vetélés kovetkezett be. A vetélések
nagy része, 7453 eset (4822 indukdlt és 2631 spontin
vetélés) az els6 trimeszterben tortént, mig 1127 vetélés
a masodik trimeszterben (806 indukalt és 321 spontin
vetélés). Osszesen 1616 magzatnal fordult el6 a jelzett
id6szakban valamilyen fejl6dési rendellenesség.

Az 1616 esetbdl 416-ot kizartunk a vizsgilatbdl. Egy-
részt kizdrasra keriiltek azok az esetek, amelyeknél nem
tortént ultrahangvizsgilat és csak a sziilés/vetélés utin
kertilt felismerésre a rendellenesség, Osszesen 68 ilyen
eset keriilt kizardsra. A 68 esetbdl 61 sziilés és hét vetelés
volt. Hét esetben multiplex rendellenesség, 25 mellkasi,
hét hasi, 11 urogenitalis, 20 craniofacialis, hét végtagi,
négy hydrops fordult el6. Az 1616 esetbdl tovabbi
348-at kizartunk a vizsgalatbol, mert ezen magzatoknal
kizardlag kromoszémaeltérés és/vagy minor rendelle-
nességek fordultak el8, és nem tarsultak major ultrahang-
eltéréssel. Az 1616 esetbdl tehat 1200 magzat adatait
dolgoztuk fel.

Az 1200 magzatbdl 644 fia és 515 ledny volt, 41 eset-
ben pedig nem volt ismert a nem. Az anyai atlagéletkor
a sziilés /vetélés idején 29,96 + 5,88 év volt. A terhesség

1. tiblazat | Tkerparoknal eléfordulé rendellenességek

Ikerpar Rendellenesség

1. A

Magzat

Anencephalia

AVSD

Pulmonalis stenosis
B Fallot-tetral6gia

2. A ASD

Pyelectasia

Ureter és pyelon duplex
B Pyelectasia

Ren duplex

Komplett nagyér-transpositio
Situs inversus

B Situs inversus

4. A Belek malrotati6ja
Ductus omphaloentericus persistens
Invaginatio intestini

Palatoschisis

Palatoschisis

VSD

W |

Facialis dysmorphia
VSD

B Duodenumatresia
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2. tablazat
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| Craniospinalis rendellenességek felismerésének bizonytalansagi faktora F(B) és nehézségi faktora F(N)

Rendellenesség tipusa Esetszam | 1. teljes egyezés II. részleges III. eltérés | Bizonytalan- [ Nehézségi

egyezés sagi faktor | faktor F(N)*

F(B)*
n % n % n % II/1+ 11 III/1 + 1T

Ventriculomegalia/hydrocephalus 115 91 79,13% 6 5,22% | 18 | 15,65% 0,06 0,19
Corpus callosum agenesia/dysgenesia 26 13 50,00% 2 7,69% | 11 | 42,31% 0,13 0,73
Spina bifida* 72 64 | 88,89% 5 6,94% 3 4,17% 0,07 0,04
Holoprosencephalia 26 19 | 73,08% 5 | 19,23% 2 7,69% 0,21 0,08
Dandy-Walker-malformatio /vermis hypoplasia 14 64,29% 2 | 14,29% 3| 21,43% 0,18 0,27
Microcephalia 8 25,00% 1 | 12,50% | 5| 62,50% 0,33 1,67
Hydranencephalia 8 87,50% 0 0,00% 1| 12,50% 0,00 0,14
Sacrococcygealis teratoma 8 6 | 75,00% 2 | 25,00% 0 0,00% 0,25 0,00
Anencephalia/exencephalia 20 19 | 95,00% 0 0,00% 1 5,00% 0,00 0,05
Encephalokele, meningokele 9 6 66,67% 1 | 11,11% 2| 22.22% 0,14 0,29
Arnold-Chiari-malformatio 0,00% 1 | 50,00% 1| 50,00% 1,00 1,00
Egy¢éb craniospinalis rendellenesség 43 19 | 44,19% 12 | 2791% | 12 | 27.91% 0,39 0,39
Osszesen 351 255 | 72,65% | 37 | 10,54% | 59 | 16,81% 0,14 0,29

*<0,5 alacsony, 20,5 magas, 21 nagyon magas.

alatt végzett ultrahangvizsgalatok dtlagos szama 3,35 +
3,06 volt.

Az 1200-bd6l 671 esetben végzEdott sziiléssel a viran-
déssig. A sziilések esetében a geszticios kor dtlaga 35,26
+ 4,2 hét, az Gjsziilottek sziiletési stlydnak dtlaga pedig
2408,67 + 944,41 g volt. A 671 sziilésbdl 335 kovetke-
zett be a 37. terhességi hét el6tt (49,93%).

A vizsgilt 1200 esetbdl 529 esetben vetélés zajlott le.
Huszonhét esetben a vetélés spontin volt, 502 magzat-
nal pedig indukaltan kovetkezett be. A vetélések atlago-
san a 19,88 + 2,53 héten kovetkeztek be. A magzatok
dtlagos silya a vetéléskor 324,03 + 156,07 g volt.

Az 1200 magzat esetében 1129 singularis, 68 gemini
és 3 trigemini terhesség fordult el6. A 68 gemini esetbdl
hatban volt érintett az ikerpar mindkét tagja (1. tabla-
zat). A trigemini esetek mindegyikében csak egy magzat
volt érintett a harombol.

Az 1200 magzatbél 73-nal fordult el kromoszéma-
rendellenesség: 37 esetben 21-es triszOmia (Down-
szindroma), 20 magzatnil 18-as triszomia (Edwards-
szindréma), hat esetben 13-as triszoémia (Patau-szindré-
ma), két magzatnil pedig Turner-szindréma. Nyolc
magzatnal jelent meg egyéb kromoszémaeltérés: két
esetben triploidia, egy esetben 9-es triszoémia, egy eset-
ben az X-kromoszéma ring formicidja, egy esetben az
1-es kromoszéma deletiéja, hirom esetben pedig egyéb
eltérés.

Az 1200 magzatbdl 211 magzatndl fordult el6 mul-
tiplex malformatio: 22 magzatnal aneuploidiaval egytitt,
mig 189 esetben euploid magzatnil. A 189-bdl 133-nal
a rendellenességek csak két szervrendszert érintettek,
mig 64 magzatnal az érintett szervrendszerek szama mi-

nimum hdrom volt. A multiplex malformatiéban szenve-
d6 magzatoknal leggyakrabban mellkasi rendellenessé-
gek  (49,74%, 94 eset), urogenitalis malformatiok
(47,09%, 89 eset) és craniospinalis eltérések (44,44%, 84
eset) fordultak eld.

Az 1200 magzatndl 6sszesen 1867 rendellenesség for-
dult el6. A craniospinalis rendellenességek szdma 351
volt, az arc és nyak malformatiéi 135 esetben jelentek
meg. A legnagyobb esetszdmmal a mellkasi rendellenes-
ségek fordultak el§ (675 eset). Kétszdznegyven eset ke-
riilt a hasi és hasfali rendellenességek kozé, 308 az uro-
genitalis eltérések csoportjiba, mig 158 esetet soroltunk
a végtagi és csontosodasi eltérésekhez.

A rendellenességek kimutathatsaginak jellemezésére
két Gj paramétert vezettiink be, a bizonytalansagi faktort
és nehézségi faktort.

A craniospinalis rendellenességeknél talalt bizonyta-
lansagi és nehézségi faktor értékeit a 2. tablizat mutatja.

Az arc és nyak rendellenességeit vizsgilva minden
rendellenesség-csoportban magas, illetve nagyon magas
volt a nehézségi faktor, Osszesitett értéke 1,87-nak ado-
dott (3. tablazat).

A sziv- és mellkasi rendellenességeknél szimitott érté-
keket a 4. tdblizat szemlélteti.

A hasi és hasfali rendellenességek bizonytalansigi és
nehézségi faktor értékeit az 5. tdblizat mutatja.

Az urogenitalis rendellenességeknél szimitott F(B) és
F(N) értékeket a 6. tdblizat tartalmazza.

A végtagi és csontosoddsi rendellenességek csoport-
ban a nehézségi faktor dsszességében is magas volt, 0,7
(7. tablazat).
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3. tablazat | Craniofacialis rendellenességek praenatalis felismerésének bizonytalansagi faktora F(B) és nehézségi faktora F(N)
Rendellenesség tipusa Esetszim L. teljes egyezés II. részleges III. eltérés Bizonytalansigi | Nehézségi faktor
egyezés faktor F(B)* F(N)*
n % n % n % II/1 + IT III/T + 11
Ajak- és szdjpadhasadék 60 32 53,33% 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 2 22.22% 1| 11,11% 66,67% 0,33 2,00
Fiilkagyl6 hidnya 0 0,00% 0 0,00% 100,00%
Micrognathia 12 1 8,33% 0 0,00% | 11 91,67% 0,00 11,00
Exophthalmus 2 1 50,00% 0 0,00% 1 50,00% 0,00 1,00
Egyéb craniofacialis rendellenesség 31 7 22,58% 1 3,23% | 23 74,19% 0,13 2,88
Osszesen 135 43 31,85% | 4 2,96% | 88 65,19% 0,09 1,87

*<0,5 alacsony, 20,5 magas, 21 nagyon magas.

Megbesz¢lés

A craniospinalis rendellenességek koziil az Arnold—Chia-
ri-malformatio esetén taldltunk magasabb bizonytalan-
sagi (1,0) és nehézségi faktort (1,0). A nehézségi faktor
magas volt microcephalia (1,67) és corpus callosum age-
nesia/dysgenesia (0,73) esetén.

Az arc és nyak rendellenességeit vizsgilva minden
rendellenesség-csoportban magas, illetve nagyon magas
volt a nehézségi faktor, Osszesitett értéke 1,87-nak ado-
dott. Levi és mtsai sajat vizsgalatukban a terhesség 26.
hetéig az arc és a nyak rendellenességeit 30,56%-ban
tudtdk kimutatni, ami jol titkr6zi az dltalunk szamitott
magas nehézségi faktor értékét. A choanalis atresia cso-
portban nagyon magas volt mind a bizonytalansagi fak-
tor (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), a microphthalmus/anophthalmus eseteknél
(2,0), illetve exophthalmusnél (1,00). A legalacsonyabb,
de még igy is magas nehézségifaktor-értéket az ajak- és
szdjpadhasadék-csoportban taldltunk (0,82).

A mellkasi rendellenességeknél négy esetben, a tidé-
vénak malpositidja (0,6), az atrialis septumdefektus
(0,54), a tagult jobb és bal kamra (0,5), illetve a sclerosis
tuberosa (0,5) eseteiben taldltunk magas bizonytalansigi
faktort. Marek és mitsai hasonl6 tendenciat tudtak kimu-
tatni, a tiid6vénak malpositidjit példdul egy esetben sem
tudtik sziilés el6tt diagnosztizalni [5]. A nehézségi fak-
tor egyediil a tiid6 egyéb rendellenességeinél volt na-
gyon magas (1,08).

A hasi és hasfali eltérések csoportban magas volt a bi-
zonytalansagi faktor az anusatresia (0,71), illetve az
oesophagusatresia (0,60) eseteiben. A fent emlitett rend-
ellenességeknél nagyon magas volt a nehézségi faktor
értéke is: anusatresiandl 2,29, oesophagusatresidnal pe-
dig 1,0. Magas nehézségi faktort taldltunk tovibba az
egyéb hasi és hasfali rendellenességek esetében (0,58).

Fadda és mtsai az oesophagusatresiat 3 /15 esetben de-
tektaltdk a sziilést/vetélést megel6z6en (20%), amely
eredmény jol mutatja a diagnézis nehézségét és bizony-
talansagat [2].

Magas volt a bizonytalansagi faktor az egyéb hagyati
rendellenességek csoportban (0,59). Extrém magas ne-
hézségitaktor-értéket szamoltunk a férfi genitalis rendel-
lenességeknél (41), illetve a ndi genitalis rendellenessé-
geknél is magasabb volt a nehézségi faktor (0,5). Az
irodalomban Fadda és misai vizsgaltik a genitalis rendel-
lenességek felismerhetSségét és 42,2%-o0s hatékonysigot
taldltak, ami nem magyarazza az altalunk taldlt extrém
magas nehézségifaktor-értéket [2].

A végtagi és csontosoddsi rendellenességek csoport-
ban a nehézségi faktor 6sszességében is magas volt, 0,7
(7. 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 polydactylidndl (2,33), illetve az
egyéb végtagi rendellenességek csoportban (2,0). Dicke
és misai alacsony szenzitivitdssal tudtdk kimutatni a poly-
dactylia-eseteket (19,1%) [7]. Magas nehézségi faktort
talaltunk tovabbd a dongalab eseteiben (0,84 ). Rosselli és
misai vizsgalatukban a dongaldbeseteket 34,3%-ban tud-
tdk kimutatni praenatalis ultrahangvizsgalattal, amely
Osszhangban van az altalunk szamitott magas nehézségi-
faktor-értékkel [6].

Az elvégzett ultrahangvizsgilatok nehézségeit és bi-
zonytalansigi tényezdit jol jellemzik, hogy az egyes rend-
ellenességek felismerhet&sége, a pontos diagnézis felalli-
tasa gyakran nehézségekbe titkozik, és csak a megsziiletés
vagy vetélés utin elvégzett fetopatoldgiai vizsgalat sorin
allithato fel a megfelel§ diagnézis. Az elvégzett vizsgala-
tok nemcsak a klinikink ultrahang-laboratériumanak
munkajat jellemzik, hiszen szdmos esetben mas intézet-
bdl a progressziv betegellatas keretében keriilt a virandés
a klinikink praenatalis diagnosztikai centrumaba. Vonat-
kozik ez a bekiild6 intézetek gondos munkajara, hogy
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4. tablazat | Sziv- és mellkasi rendellenességek praenatalis felismerésének bizonytalansagi faktora F(B) és nehézségi faktora F(N)

Rendellenesség tipusa Esetszam I. teljes II. részleges II1. eltérés Bizonyta- | Nehézségi
egyezés egyezés lansagi faktor
faktor F(N)*

F(B)*

n % n % n % II/I+11 | II/T+ 11
Atrialis septumdefektus (ASD) 41 13| 31,71% | 15 | 36,59% | 13 | 31,71% 0,54 0,46
Ventricularis septumdefektus (VSD) 126 68| 53,97% |19 | 15,08% | 39 | 30,95% 0,22 0,45
Atrioventricularis septumdefektus (AVSD) 39 31| 7949% | 1 2,56% 7 | 17,95% 0,03 0,22
Univentricularis sziv 28 27| 96,43%| 1 3,57% 0 0,00% 0,04 0,00
Aortastenosis 11 7| 63,64% | 3 | 27,27% 1 9,09% 0,30 0,10
Aortaatresia 28 21| 75,00%| 6 | 21,43% 1 3,57% 0,22 0,04
Coarctatio aortae 22 16| 72,73% | 3 | 13,64% 3| 13,64% 0,16 0,16
Hypoplasiis balszivfél-szindréma 40 36| 90,00% | 1 2,50% 3 7,50% 0,03 0,08
Pulmonalis stenosis 20 14| 70,00% | 2 10,00% 4 | 20,00% 0,13 0,25
Hypoplasias jobbszivtél-szindréma (pulmonalis atresia) 29 22| 7586%| 6 | 20,69% 1 3,45% 0,21 0,04
Komplett nagyér-transpositio 30 221 73,33%| O 0,00% 8 | 26,67% 0,00 0,36
Kett6s kidramlasa jobb kamra 12 7| 58,33%| 4 | 33,33% 1 8,33% 0,36 0,09
Truncus arteriosus communis 19 14| 73,68%| 4 | 21,05% 1 5,26% 0,22 0,06
Tidbvénak malpositidja 6 2| 33,33%| 3| 50,00% 1| 16,67% 0,60 0,20
Fallot-tetralogia 19 13| 68,42%| 2 | 10,53% 4 | 21,05% 0,13 0,27
Tricuspidalis atresia/stenosis 7 5| 71,43%| 2 | 28,57% 0 0,00% 0,29 0,00
Tricuspidalis insufficientia 9 7 77,78% | 2 | 22,22% 0 0,00% 0,22 0,00
Mitralis atresia/stenosis 9 71 77,78% | 2 | 22,22% 0 0,00% 0,22 0,00
Tégult jobbsziv-fél 11 9| 81,82%| 2 | 18,18% 0 0,00% 0,18 0,00
Téagult jobb és bal kamra 5 2| 40,00%| 2 | 40,00% 1| 20,00% 0,50 0,25
Situs inversus 9 8| 88,89%| O 0,00% 1| 11,11% 0,00 0,13
Sziv jobbra dyslocalt 4 3| 75,006 | 1 | 25,00% 0 0,00% 0,25 0,00
Rhabdomyoma 9 8| 88,89%| 1 | 11,11% 0 0,00% 0,11 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
Szivaneurysma 3 21 66,67% | 1 33,33% 0 0,00% 0,33 0,00
Pericardialis folyadékgyiilem 11 10| 9091% | O 0,00% 1 9,09% 0,00 0,10
Sziv egyéb rendellenességei 57 45| 78,95% | 8 | 14,04% 4 7,02% 0,15 0,08
Tud6 cysticus adenomatoid malformatidja 16 14| 87,50%| 1 6,25% 1 6,25% 0,07 0,07
Tid§ egyéb rendellenességei 52 22 4231%| 3 577% | 27 | 51,92% 0,12 1,08
Osszesen 675 |457| 67,70% | 96 | 14,22% | 122 | 18,07% 0,17 0,22

*<0,5 alacsony, 20,5 magas, 21 nagyon magas.

felismerték az adott elvaltozast, de gyakran el6fordult,
hogy a diagnézis a klinikinkon elvégzett ultrahangvizsga-
lat sordn moédositisra, pontositasra keriilt, a vizsgilataink
sordn ezen pontositott, a terhesség soran feldllitott diag-
nozisokat vettiik figyelembe. Természetesen a felismerés
idépontjaként sem a klinikdn végzett ultrahangvizsgala-
tok idSpontjat vettiik elsGsorban figyelembe. Amennyi-
ben a diagnozis pontos volt és egyezett a postnatalis/ve-

télés utani diagnozissal, a pontos diagnozis feldllitisanak
id6pontjit vettiik a teljes felismerés id6pontjaként figye-
lembe. Amennyiben a beutalé intézetben felmerilt az
adott szerv rendellenessége, de a klinikinkon elvégzett
ultrahangvizsgdlat soran is csak részben sikeriilt felismerni
arendellenességet, akkor a részleges felismerés idSpontja-
ként (terhességi hét) az elsd vizsgalatot — amely felvetette
a rendellenességet — vettiik figyelembe.
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5. tablazat | Hasi, hasfali rendellenességek praenatalis felismerésének bizonytalansigi faktora F(B) és nehézségi faktora F(N)
Rendellenesség tipusa Esetszim 1. teljes egyezés I1. részleges egyezés III. eltérés Bizonytalansigi | Nehézségi faktor
faktor F(B)* F(N)*
n % n % n % II/1 + II IIL/T + 1T
Oesophagusatresia 20 4 20,00% 6 30,00% 10 50,00% 0,60 1,00
Duodenumatresia 19 18 94.74% 0 0,00% 1 5,26% 0,00 0,06
Egyéb bélatresia 15 6 40,00% 3 20,00% 6 40,00% 0,33 0,67
Anusatresia 23 8,70% 5 21,74% 16 69.,57% 0,71 2,29
Gastroschisis 12 12 100,00% 0 0,00% 0 0,00% 0,00 0,00
Omphalokele 33 25 75,76% 3 9,09% 5 15,15% 0,11 0,18
Hernia diaphragmatica 53 46 86,79% 2 3,77% 5 9,43% 0,04 0,10
Hasi ciszta 8 8 100,00% 0 0,00% 0 0,00% 0,00 0,00
Egyéb 57 22 38,60% 14 24,56% 21 36,84% 0,39 0,58
Osszesen 240 143 59,58% 33 13,75% 64 26,67% 0,19 0,36
*<0,5 alacsony, 20,5 magas, 21 nagyon magas.
6. thblazat | Urogenitalis rendellenességek pracnatalis felismerésének bizonytalansig faktora F(B) és nehézségi fakrora F(N)
Rendellenesség tipusa Esetszdm I. teljes egyezés II. részleges III. eltérés Bizonytalansdgi | Nehézségi faktor
egyezés faktor F(B)* F(N)*
n % n % n % II/T + IT I/ + II
Pyelectasia 6l 41 67,21% 3 4,92% 17 27.87% 0,07 0,39
Egyéb obstruktiv elvaltozis 36 32 88,89% 3 8,33% 1 2,78% 0,09 0,03
Multicystas vesedysplasia 36 29 80,56% 4 11,11% 3 8,33% 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 52,46% | 11 18,03% 18 29.51% 0,26 0,42
Egyéb hugyuti rendellenesség 39 11 28,21% | 16 | 41,03% 12 30,77% 0,59 0,44
Férfi genitalis 42 1 2,38% 0,00% 41 97,62% 0,00 41,00
Néi genitalis 24 13 54,17% 3 12,50% 8 33,33% 0,19 0,50
Osszesen 308 168 54,55% | 40 | 12,99% 100 32,47% 0,19 0,48

*<0,5 alacsony, 20,5 magas, 21 nagyon magas.

7. tablazat

| Végtag-rendellenességek és csontosoddsi zavarok praenatalis felismerésének bizonytalansagi faktora F(B) és nehézségi faktora F(N)

Rendellenesség tipusa Esetszam I. teljes egyezés II. részleges II1. eltérés Bizonytalansigi | Nehézségi faktor
egyezés faktor F(B)* F(N)*
n % n % n % 1I/1+ 11 I1/1 + 11
Végtagreductio 17 11 64,71% 4 23,53% 2 11,76% 0,27 0,13
Dongalab (pes equinovarus) 35 18 51,43% 1 2,86% 16 | 45,71% 0,05 0,84
Arthrogryposis 6 5 83,33% 0 0,00% 1 16,67% 0,00 0,20
Polydactylia 20 3 15,00% 3 15,00% 14 70,00% 0,50 2,33
Syndactylia 9 1 11,11% 1 11,11% 7 77,78% 0,50 3,50
Egyéb végtag-rendellenesség 30 7 23,33% 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 csontosodisi zavar 36 30 83,33% 1 2,78% 5 13,89% 0,03 0,16
Osszesen 158 79 50,00% 14 8,86% 65 41,14% 0,15 0,70

*<0,5 alacsony, 20,5 magas, 21 nagyon magas.
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Kovetkeztetések

A vizsgalat soran megallapithattuk, hogy a magzati cra-
niospinalis rendellenességek és mellkasi eltérések nagy
hatékonysaggal vizsgilhatok a méhen belili magzatnal
(72,65% és 67,7%). Magas szenzitivitassal tudtuk kimu-
tatni a hasi malformatiékat (59,58%), az urogenitalis
rendellenességeket (54,55%), illetve a végtag- és csont-
rendszeri eltéréseket (50%). Ezzel szemben az arc és
nyak rendellenességeinek kimutatasa alacsony hatékony-
sagu volt (31,85%).

Az altalunk bevezetett bizonytalansagi faktor F(B) és
nehézségi faktor F(N) jol jellemezte a praenatalis ultra-
hangvizsgalat nehézségeit. Magas értékeket kaptunk az
arc és végtagok eltéréseinél, amelyek az irodalmi adatok
alapjan is a nehezebben kimutathaté rendellenességek
kozé tartoznak. Magas volt a bizonytalansigi faktor
eredménye a corpus callosum agenesia/dysgenesia cso-
portnal, amely csoportban az irodalmi adatok alapjan is
nehéz a pontos diagnozis, altalaban ventriculomegalia/
hydrocephalus az egyetlen, praenatalisan is diagnoszti-
zalt eltérés.

Anyagi tamogatdis: Dr. Er6s Fanni Rebeka a Prof. Dr.
Regoly-Mérei Janos Alapitviny palydzatanak kiilondija-
saként kapott felkérést a kozlemény megirasara.

Szerzoi munkamegosztas: E. F. R.: Az adatok gy(jtése,
feldolgozasa, a kozlemény megirdsa. B. A.: A kutatds
vezetése, adatok feldolgozasa, a tabldzatok szerkesztése,
a kozlemény megirdsa, klinikai genetikai szakrendelés ke-
retein beliil a betegek gondozasa, a tudomanyos kutato6-
munka koordinalasa. A cikk végleges valtozatit mindkét
szerzG elolvasta és jovahagyta.

Erdekeltség: A szerzéknek nincsenek érdekeltségeik.

Koszonetnyilvanitas

A betegséggel érintett csalidoknak és az ultrahangvizsgilatok egy ré-
szét végz8 Siposné Radvinyi Zsuzsinak, illetve az ultrahanglabor mun-
katdrsainak mondunk koszonetet.

EREDETI KOZLEMENY

Irodalom

[1] Levi S. Ultrasound in prenatal diagnosis: polemics around rou-
tine ultrasound screening for second trimester fetal malforma-
tions. Prenat Diagn. 2002; 22: 285-295.

[2] Fadda GM, Capobianco G, Balata A, et al. Routine second tri-
mester ultrasound screening for prenatal detection of fetal mal-
formations in Sassari University Hospital, Italy: 23 years of expe-
rience in 42,256 pregnancies. Eur J Obstet Gynecol Reprod
Biol. 2009; 144: 110-114.

[3] Van Dorsten JP, Hulsey TC, Newman RB, et al. Fetal anomaly
detection by second-trimester ultrasonography in a tertiary cent-
er. Am J Obstet Gynecol. 1998; 178: 742-749.

[4] Saltvedt S, Almstrom H, Kublickas M, et al. Detection of malfor-
mations in chromosomally normal fetuses by routine ultrasound
at 12 or 18 weeks of gestation—a randomised controlled trial in
39,572 pregnancies. BJOG 2006; 113: 664-674.

[5] Marek J, Tomek V, Skovranek J, et al. Prenatal ultrasound screen-
ing of congenital heart disease in an unselected national popula-
tion: a 21-year experience. Heart 2011; 97: 124-130.

[6] Rosselli P, Nossa S, Huérfano E, et al. Prenatal ultrasound diag-
nosis of congenital talipes equinovarus in Bogota (Colombia)
between 2003 and 2012. Towa Orthop J. 2015; 35: 156-159.

[7] Dicke JM, Piper SL, Goldfarb CA. The utility of ultrasound for
the detection of fetal limb abnormalities —a 20-year single-center
experience. Prenat Diagn. 2015; 35: 348-353.

[8] Papp Z, T6th-Pal E, Papp C, et al. Impact of prenatal mid-tri-
mester screening on the prevalence of fetal structural anomalies:
a prospective epidemiological study. Ultrasound Obstet Gynecol.
1995; 6: 320-326.

[9] Beke A, Papp Cs, Téth-Pal E, et al. Cytogenetic exploration of
fetal ultrasound anomalies. [ Ultrahangvizsgalattal észlelt magzati
anomalidk citogenetikai feltdrdsa.] Orv Hetil. 2004; 145: 2123—
2133. [Hungarian]

[10] Papp Cs, Bin Z, Szigeti Zs, et al. The role of ultrasonography in
second trimester screening for fetal chromosome aberrations.
[A terhesség masodik trimeszterében végzett ultrahangvizsgilat
szerepe a magzati kromoszoma-rendellenességek sziirésében. |
Orv Hetil. 2006; 147: 2131-2137. [Hungarian ]

(Beke Artar dr.,
e-mail: beke.artur@noil .sote.hu)

Haziorvosi korzet

Albertirsan — a 4-es szamu féut mentén Budapesttél 50 km-re 1év6 kertvarosban —
nyugdijba vonulas miatt eladé vagy atadé egy 1800 kartyas haziorvosi korzet.
A rendelé néhany éve teljesen feldjitott, modern, kompletten felszerelt.
Parkolasi lehet6ség megoldott. Gydgyszertar kozvetlenil a rendelé mellett.

A varosban szolgalati lakas megoldhato.
Erdeklédni lehet: + 36/70 371-0451; irsapraxis@citromail.hu

ORVOSI HETILAP

2017 m 158. évfolyam, 45. szam



