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Definicid

A prenatdlis diagnosztika a klinikai genetika
azon teriilete, amely magdba foglalja
mindazokat a modszereket és eljardsokat,
amelyek segitségével az embrio, illetve a
magzat egészségi dllapotaral informaciot
nyerhetink.

Kiilonboz6 modszerek segitségével
felismerhetjiik azokat a magzati
rendellenességeket, amelyek méhen beliili,
esetleg korai Ujszilottkori kezelést
tesznek sziikségessé, vagy gyodgyithatatlan

esetekben a terhesség befejezését
indokolhat jak.




A prenatdlis diagnosztika eqyrészt
lehetové teszi, hogy magas
genetikai kockdzattal biro szdlék
szdmara is megelézheto legyen a
beteg utod sziletése, illetve
negativ diagnosztikus eredmény
esetén elésegiti az utod vdllaldasat
ezekben a csaladokban.




A prenatdlis diagnosztika jelentdségét
illusztradlja, hogy nemzetkozi adatok szerint
a sziiletések mintegy 0,65 %-dban figyelhetd
meg klinikailag jelentés kromoszoma-
rendellenesség,

. a monogénesen 6roklodo rendellenességek
gyakorisaga pedig 3,6/1000 sziilés.

" A perinatdlis haldlozdasok 30 %-dban van
W szerepe velesziiletett rendellenességeknek.

A terhességek mintegy 8 %-dban indokolt
prenatdlis diagnosztika genetikai javallat
alapjan.
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Kockdzati tényezok

terhesség el6tt meglévé kockazat: idés

anyai vagy apai életkor, rokonhdzassadg,
genetikai betegség vagy bizonyos
kromoszéma-rendellenességek a
csaladban, terheld sziilészeti
korel6zmény

* A terhesség alatt felismert kockdzat: kéros

u

e
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trahanglelet, fokozott kockazatra utalé anyai

szérum markerszint, a magza’rvnz mennyiségi

téresei, bizonyos anyai fertézések, terhesség
atti gyogyszer'szedes illetve vegyszer- és

sugdrterhelés



Vizsgadlati médszerek

* Nem invaziv eljardsok: ultrahangvizsgdlat,
anyai szérum marker vizsgalat, anyai
vérbdl izoldlt magzati sejtek vizsgdlata

* Invaziv eljardsok: chorionboholy-
mintavétel (CVS), amniocentézis (AC),
vérvétel a koldokzsinérbal, magzati
szovetminta vétele, preimplantacios
genetikai diagnosztika




Modszerek
Nem invaziv modszerek

A nem invaziv eljardsok nem jelentenek
kockazatot a magzat szamara.

(ultrahangvizsgdlat, anyai szérum
markervizsgadlat )- sz(irovizsgalatok

nem diagnosztikus célt szolgdl, azaz egy
atlagpopulaciobol kisziiri azokat az
esefeket, amelyekben diagnosztikus
vizsgdlatra van sziikség egy adott
betegség szempont jabol.




Modszerek
ITnvaziv modszerek . aterhes méh liregébél kell

mintdt venni, amely kockdzatot jelent a terhességre nézve.
Erre csak indokolt esetekben keriil sor.

A chorionboholy-mintavételt a terhesség 9-12. hete kozott
szoktuk végezni. A mintaveteli eszkozzel a behatolds a
hasfalon vagy a hiivelyen keresztil torténik ultrahang-
ellendrzes mellett, és '%Y 10-20 mg szovetminta nyerhet6 a
meéhlepény kezdeményébdl. A minta citogeneftikai
vizsgdlatra, enzimaktivitds mérésére, illetve DNS-
vizsgalatokra alkalmas.

Az amniocentézist a tferhesség 14-16. hetében végezziik.
Ultrahang-ellenérzés mellett az amnionirbdl egy
tlszdrassal mintegy 10-20 ml magzatviz nyerhetd, amely a
magzattol szarmazo sejteket tartalmaz.




Prenatalis diagnosztika

Azon csalddok szdmdra lehetséges
pontos, korrekt diagndzist mondani,
ahol mdr van ..index pdciens”, vagyis
ahol mdr diagnosztizdltak MPS
beteget!

» Chorion boholy mintavétel

» Amnionfolyadék sejttenyészet
- enzimszint meghatdrozas
- Ismert mutdcio keresése




+ A betegségek prenatdlis

diagndzisdhoz harom fé stratégidval

juthatunk el.

- Enzimaktivitds mérés

- Direkt diagnosztika (mutdciok
kimutatdsa)

- Indirekt diagnosztika, kapcsoltsdgi
vizsgdlatok



B zamos olyan monogénesen oroklédé betegség van, amelynek
M hatteréeben egLy genen belil szamtalan mutacié dllhat, es
nincsen olyan kituntetett mutacio, amely a megbetegedések
dontd tobbségéért felelds. Ilyen esetekben az adott gén
szekvendldsa %a bazisok sorrendjének pontos megallapitasa)
az idedlis megoldds, azonban ez nem minden esetben oldhato
meg. Vannak olyan genetikai betegségek is, amelyek génjének
szerkezete még nem ismert pontosan, csak azt fudjuk, o%(y
- mel]?/ik kromoszoman, pontosan melyik régioban helyezkedi
el. Llyen esetekben indirekt diagnosztika végezhetd. A
kapcsoltsagi vizsgdlatok lehetéve teszik, hogy a beteg
| csaladtagokban a mutdciot tartalmazo allélhoz kapcsolt
. BOl imorfizmusok nyomon kovetésével a kérdéses magzat
eteg vagy hordozé voltarol nyilatkozzunk. Polimorfizmusnak
nevezzik azokat a mutdciokat, amelyek nem okoznak
betegségeket, és a gyakorisaguk 1 7%-ndl nagyobb a
populacioban. Amennyiben ezek egy betegseg génjében vagy
annak kozelében helyezkednek el, akkor azzal egyditt
(kapcsoltan) oroklédnek. Ezzel a modszerrel tehat nem
kozvetleniil a betegségért felelés genetikai hibat mutatjuk
| ki, csupan azt, hogy a vizsgdlt magzat nagy valdsziniiséggel
- azt az allélt 6rokolte-e, amely a csalad beteg tagjaiban is
- megtalalhato vagy sem.



+ Ezzel a modszerrel gyakorlatilag
barmely ismert lokalizdaciéjd
monogenesen 6rokl6dd betegseg
esetén lehet kapcsoltsdgi vizsgalatot
végezni, dm ennek feltétele, hogy
legaldbb két beteg legyen a
csaladban, és rendelkezésre
dlljon vérminta az egész
csaladtal.



» Prenatal diagnosis of
mucopolysaccharidosis by two-
dimensional electrophoresis of
amniotic fluid glycosaminoglycans

Jean Mossman, A. D. Patrick,
Prenatal Diagnosis, 1982




sZURES

+ Ujsziiloteknél szdritott vérminta
(Guthrie papir)

» DNS bank |étrehozas
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