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I. IRANYELVFEJLESZTESBEN RESZTVEVOK

Tarsszerz6 Egészségiigyi Szakmai Kollégiumi Tagozat(ok):

1. Kilinikai Genetika Tagozat
Dr. Torok Olga, klinikai genetikus, sziilész-n6gyogyasz, elnok, tarsszerz6

2. Sziilészet - Nogyogyaszat Tagozat
Dr. Demeter Janos sziilész-ndgyodgyasz, elndk, tarsszerzo

Fejleszt6 munkacsoport tagjai:
Dr. Tihanyi Mariann, klinikai genetikus, csecsemd és gyermekgyogyasz, tarsszerzé
Dr. Nagy Sandor, sziilész-ndgyogyasz, klinikai genetikus szakorvos, tarsszerzo

Véleményezo Egészségiigyi Szakmai Kollégiumi Tagozat(ok):
1. Csecsemé- és gyermekgyogyaszat Tagozat
Prof. Dr. Bereczki Csaba csecsem§ és gyermekgydgyasz, elnok, véleményezd

2. Haziorvostan Tagozat
Dr. Szab¢ Janos haziorvos, elndk, véleményezd

3. Orvosi Laboratérium Tagozat
Prof. Dr. Miseta Attila klinikai laboratoriumi vizsgalatok szakorvosa, elndk, véleményez6

4. Radioldgia Tagozat
Prof. Dr. G6dény Maria radiologus, elndk, véleményezd

5. Védoné (teriileti, iskolai, korhazi, csaladvédelmi) Tagozat

Csodsz Katalin védond, elnok, véleményezd

»AZ egészségiigyi szakmai irdanyelv készitése soran a szerzoi fiiggetlenség nem sériilt.”

»AZ egészségiigyi szakmai irdanyelvben foglaltakkal a fent felsorolt egészségiigyi szakmai kollégiumi

tagozatok vezetéi dokumentaltan egyetértenek.”

Az iranyelvfejlesztés egyéb szerepl6i

Betegszervezet(ek) tanacskozasi joggal:
1. Babagenetika Egyesiilet

Egyéb szervezet(ek) tanacskozasi joggal:
Nem keriilt bevonasra.

Szakmai tarsasag(ok) tanacskozasi joggal:
Nem kertiilt bevonasra.

Fiiggetlen szakérto(k):
Nem kertilt bevonasra.
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II. ELOSZO

A bizonyitékokon alapuld egészségiigyi szakmai iranyelvek az egészségiigyi szakemberek ¢s egyéb felhasznalok
dontéseit segitik meghatarozott egészségiligyi kornyezetben. A szisztematikus modszertannal kifejlesztett és
alkalmazott egészségiigyi szakmai iranyelvek, tudomanyos vizsgalatok altal igazoltan, javitjak az ellatas
mindségét. Az egészségiigyl szakmai iranyelvben megfogalmazott ajanlasok sorozata az elérhetd legmagasabb
szintli tudomanyos eredmények, a klinikai tapasztalatok, az ellatottak szempontjai, valamint a magyar
egészségiigyl ellatorendszer sajatsdgainak egyiittes figyelembevételével keriilnek kialakitdsra. Az iranyelv
szektorsemleges mdédon fogalmazza meg az ajanlasokat. Bar az egészségiigyi szakmai irdnyelvek ajanlasai a
legjobb gyakorlatot képviselik, amelyek az egészségligyi szakmai iranyelv megjelenésekor a legfrissebb
bizonyitékokon alapulnak, nem poétolhatjdk minden esetben az egészségiligyi szakember dontését, ezért attol
indokolt esetben dokumentaltan el lehet térni.

III. HATOKOR

Egészségiigyi kérdéskor: Down-szindroma ¢és egyéb gyakori szambeli kromoszoma-
rendellenességek sziirése

Ellatasi folyamat szakasza(i): szlirés, diagnosztika
Erintett ellatottak kore: minden varandos

Erintett ellatok kore
Szakteriilet: 6700 Klinikai genetika
0400 sziilészet-n6gyogyaszat
0500 csecsemd-és gyermekgyogyaszat
7901 tertileti védoéndi ellatas
7903 csaladvédelmi szolgalatnal (CSVSZ) nyujtott ellatas
6301 haziorvosi ellatas
6302 hazi gyermekorvosi ellatas
6303 felndtt és gyermek (vegyes) haziorvosi ellatas

Ellatasi forma: Al alapellatas
J1 jarobeteg szakellatas szakrendelés
D1 diagnosztika

Progresszivitasi szint I-11-111
Egyéb specifikacio: Ultrahang sziir6vizsgalatot végz6 kdzpont,

Biokémiai szlirGvizsgalatot végzd laboratorium,
Invaziv prenatalis vizsgalatot végz6 kdzpont

IV. MEGHATAROZASOK

1. Fogalmak

A Down-szindréma: A 21-es kromoszéma triszomidja, azaz a 21-es kromoszoémabol eggyel tobb, Osszesen 3
kopia talalhatd a sejtekben, ami a mentalis retardacion til szamos jellegzetes szomatikus eltérést okozhat. A
leggyakoribb értelmi fogyatékossaggal jarod genetikai betegség.

Genetikai sziirés: Széles korli, programszeri genetikai vizsgalat, amelyet egy populaciéo vagy ennek egy
csoportjan végeznek azzal a céllal, hogy egyes genetikai jellemzdket azonositsanak tiinetmentes személyeknél.

Szenzitivitas: Annak valdszinlisége, hogy a szilirt populacidoban a beteg magzatot visel varandods tesztje pozitiv
lesz.

Specificitas: Annak valosziniisé

ge, hogy a szlirt populacidban az egészséges magzatot viseld varandos tesztje negativ lesz.

Audit: Audit-bizonyitékok nyerésére és ezek objektiv kiértékelésére irdnyulé modszeres, fiiggetlen és
dokumentalt folyamat annak meghatirozasara, hogy az audit-kritériumok milyen mértékben teljesiilnek.

Auditalt vizsgalat: Az audit-kritériumok alapjan bizonyos id6kozonként modszeresen értékelt vizsgalat.
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Auditalt vizsgalé hely: Az a vizsgalohely, amely az altala elvégzett vizsgalatok eredményeit a megfeleld audit
kritériumok szerint nemecsak sajat maga értékeli, de a vizsgalohelytdl fiiggetlen kiils6 auditor (vizsgald) altal is
rendszeresen értékelteti.

Beavatkozasi szint (cut-off): Azon kockazati szam érték, melynél magasabb kockazat esetén diagnosztikus vagy
azt kozelitd hatékonysagu vizsgalat ajanlott.(jelen iranyelvben 1:250).

Invaziv diagnosztikai vizsgalat: A beteg testébe boron, nydlkahartyan vagy mas testnyilason keresztiil behatolo
fizikai beavatkozés, ide nem értve a beteg szamara szakmai szempontbdl elhanyagolhatdé kockazatot jelentd
beavatkozasokat.

Detekcios rata: Az adott modszer a Down-szindromas és egyéb felismerni kivant kromoszoma-rendellenességgel
érintett magzatokat ilyen ardnyban ismeri fel.

Al-pozitiv arany: Az egészséges magzatot hordozok kérében a pozitiv sziirési eredmény aranya.

Ultrahangsziirés az elsé trimeszterben:11. terhességi hét + 0 naptol 13. terhességi hét + 6 napig végezhetd.
Ekkor a magzat iilémagassdga 45-84 mm kozott van. Tarkéredd vastagsag mérése és egyéb kromoszoma-
rendellenesség kockazat becslésére ajanlott ultrahangjelek (magzati orrcsont, ductus venosus aramlas, tricuspidalis
regurgitacio, ARSA, major malformaciok) vizsgalata. A sziirdteszt érzékenysége irodalmi adatok alapjan: 80-85%,
al-pozitivitas: 3-5% [20].

Ultrahangsziirés a masodik trimeszterben:

18. terhességi hét + 0 naptol 22. terhességi hét + 0 napig végezhetd.

Major ultrahangjelek:

- hygroma colli cysticum
- non-immun hydrops,
- szivfejlddési rendellenesség,
- omphalocele,
- hernia diaphragmatica,
- duodenum atresia,
- microcephalia,
- holoprosencephalia,
- agyi ventriculomegalia,
-  fossa posterior cysta,
- nyaki redé megvastagodas (a masodik trimeszterben 6 mm felett)
- praenasalis oedema
- agy/arckoponya deformitas,
- szem, orr, szajiregi rendellenességek
Minor vagy tn. ,,soft” ultrahangjelek:
- kétoldali pyelectasia
- aberrans lefutasu jobb artéria subclavia (ARSA),
- echogen belek (csontokkal megegyez6 vagy fokozottabb echogenitasi),
- proporcionalt intrauterin magzati retardatio,
- kéz-, yjjrendellenességek (pl. clinodactylia, szandal-ujj)
- plexus chorioideus cysta [1]

A szlir6teszt érzékenysége irodalmi adatok alapjan 60-70%, al-pozitivitas: 10-15%.

Kombinalt teszt: Tarkéredé vastagsag-mérés és biokémiai paraméterek (szabad béta-hCG, PAPP-A)
meghatarozasa torténik. A biokémiai része 8. terhességi hét + 0 naptol 10. terhességi hét + 6. napjaig optimalis,
azonban 13. terhességi hét + 6 napig lehetséges, az ultrahang része 11. hét + 0 naptol 13. hét + 6 napig javasolhato
(CRL 45mm-84mm kozott).

A sziiréteszt érzékenysége irodalmi adatok alapjan: 83-92%, Al-pozitivitas: 3-4%.

A kiegészit6, Gn. addicionalis ultrahangmarkerek (orrcsont, tricuspidalis regurgitatio, ductus venosus flow)
alkalmazasaval (kiterjesztett kombinalt teszt) a szenzitivitas 95-96%-ra emelhetd, 2-3% al-pozitiv rata mellett [8,
10].

Integralt teszt: 1. 1épés: tarkoreddvastagsag-mérés és biokémiai paraméter (PAPP-A) meghatarozasa. 2. 1épés: 15.
terhességi hét + 0 naptol 19. terhességi hét + 0 napig (AFP, szabad béta hCG, uE3, inhibin).
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A PAPP-A mérés optimalis idOpontja 8. terhességi hét + 0 naptol 10. terhességi hét + 6 nap, de mérhetd 13.
terhességi hét + 6 napig. Tarkoredd vastagsag mérés optimalis idépontja: 11. terhességi hét + 0 naptol 13.
terhességi hét + 6 nap.

A sziir6teszt érzékenysége irodalmi adatok alapjan: 87-95%, al-pozitivitas kb. 2-3%.

A kockazatszamitas a vizsgalatok befejez6désekor, a masodik trimeszterben torténik [16].

Négyes teszt: A 15. terhességi hét + 0 naptol a 19. terhességi hét + 0 napig (AFP, hCG, uE3, inhibin)
meghatarozas.

A sziir6teszt érzékenysége irodalmi adatok alapjan: 70-75%, al-pozitivitas: 5% [16].

NIPT (nem invaziv prenatalis teszt): Az anyai vérplazmaban keringé sejtmentes, magzati eredeti DNS
vizsgalatan alapulo sziirdvizsgalat. A szlir6teszt érzékenysége: > 99%, al-pozitivitas: %.
Chorionboholy-mintavétel (chorionbiopszia): A chorion frondosum vagy a méhlepény (placenta) bolyhaibdl
aspiracios tli segitségével, ultrahangvezérlés mellett torténd mintavétel. Tekintettel arra, hogy a magzat és a
méhlepény ugyanabbdl a sejtbdl fejlodik, a méhlepény sejtjei megfeleld laboratériumi feldolgozas utan alkalmasak
a magzat kromoszoma-allomanyanak megitélésre [21].

Magzatviz-mintavétel (amniocentézis): A magzatot koriilvevd folyadékbol ultrahang-iranyitas mellett torténd
mintavétel [21].

Magzati (koldokzsindr) vérvétel (chordocentézis): A magzati kdldokvénabodl folyamatos ultrahang-iranyitas
mellett torténé mintavétel (1-2 ml vér), amely alkalmas genetikai vizsgalatok elvégzésére.

Kockazatbecslés: A leggyakoribb szambeli kromoszéma-rendellenességek esélyének epidemiologiai adatokra
tamaszkodd szamitasa az adott terhességben az anyai életkor, az elézményben szereplé kromoszoma-
rendellenességek, az ultrahang- és a biokémiai sziirdvizsgalatok eredményének egyiittes vagy barmely paraméter
kizarélagos, illetve tobb paraméter kiillonbdz6 kombinacidjanak mérlegelésével.

2. Roviditések

ARSA: aberrans jobb subclavia artéria

CVS: chorionic villus sampling (chorionboholy-mintavétel)

DNS: dezoxiribonukleinsav

EUROCAT: European Surveillance of Congenital anomalies

FISH: fluorescens in situ hibiridizacio

FMF: Fetal Medicine Foundation

GIN: Guideline International Network

hCG: human choriogonadotropin

MSZNUT: Magyar Sziilészeti-Nogyogyaszati Ultrahang Tarsasag

NIPT: non-invaziv prenatalis teszt

Q-PCR: quantitative-polimerase chain reaction (kvantitativ valos idejii polimeraz lancreakcio)
PAPP-A: plasma associated plasma protein-A (terhesség asszocialt plasma protein-A)
UE3: unconjugated free oestriol (nem konjugalt szabad Gsztriol)

UH: ultrahang

VRONY: Velesziiletett Fejlodési Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasa

3. Bizonyitékok szintje

A bizonyitékok besorolasara hasznalt rendszert a fejlesztéesoport a The Society of Obstetrics and Gynecologists
of Canada Prenatal screening for fetal aneuploidy insingleton pregnancy [12] és Prenatal screening for and diagnos
aneuploidy in twin pregnancies [4] iranyelvekbdl vette at.

I. szint

Az eredmények legalabb egy randomizalt, kontrollalt tanulmanybol szarmaznak.

11-1. szint

Az eredmények/kovetkeztetések jol tervezett kontrollalt, de nem randomizalt tanulmanybol szarmaznak.

11-2. szint

Az eredmények jo mindségi kohorsz (prospektiv vagy retrospektiv) és eset-kontroll vizsgalatokbol szarmaznak,
ink&bb t6bb centrum vagy kutat6 csoport vizsgélataibol.

11-3. szint

Az eredmények Osszehasonlitd vizsgalatokbol szarmaznak id0 és/vagy hely, intervencidoval vagy anélkiil.
Lényeges attoré eredmények dnmagukban is ebbe a csoportba tartozhatnak (pl. Penicillin felfedezése).

Il. szint

Az eredmények szakmai véleményen, szakmai kollégium, vagy kutatocsoport, vagy a szakteriilet vezetd
egyéniségének a személyes véleményén alapulnak.
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4. Ajanlasok rangsorolasa

Az ajanlasok rangsorolasara hasznalt rendszert a fejlesztGcsoport a The Society of Obstetrics and Gynecologists Of
Canada Prenatal screening for fetal aneuploidy in singleton pregnancy és Prenatal screening for and diagnosis
aneuploidy in twin pregnancies iranyelvekbdl vette at [12, 4].

Szint Ajanlasok
A Erds bizonyiték van arra, hogy klinikai koériilmények kozott alkalmazhato.
B Megfeleld bizonyiték van arra, hogy klinikai koériilmények kozott alkalmazhato.
C A meglevé bizonyitékok ellentmondéasosak, és nincsenek ajanlasok az alkalmazas mellett

vagy ellen, de més tényezdk befolyasolhatjak a dontést.

Megfeleld bizonyiték van arra, hogy klinikai koriillmények kdzott nem alkalmazhato.

Erds bizonyiték van arra, hogy klinikai koriilmények kdzott nem alkalmazhat6.

—|m|Q

Nincsenek bizonyitékok (mindségben és mennyiségben) az ajanlashoz, de mas tényezok
befolyasolhatjak a dontést.

V. BEVEZETES

1. A témakér hazai helyzete, a témavalasztas indoklasa

A VRONY adatai szerint hazankban, az utobbi években a 21-es triszomias esetek megkdzelitéleg 60-65%-a keriil
prenatalisan felismerésre. (2018-ban 237 bejelentett 21-triszomias esetbdl 146, 2017-ben 199-bsl 128, 2016-ban
197-b6l 126 esetet diagnosztizaltak prenatalisan, azaz az Osszes eset 61,60, 64,32 illetve 63,96%-at) Ez az
eredmény az EUROCAT (a velesziiletett rendellenességek eurdpai regisztere) adatai szerint megfelel az eurdpai
atlagnak.

Az alkalmazott szlir6vizsgalatok modszerei jelentds teriileti kiilonbségeket mutatnak. A szlirGvizsgalatot végzd
szolgaltatok egy részének nincs a sziirés hatékonysagara vonatkozéan semmilyen megbizhaté adatszolgaltatasa, az
altaluk ajanlott vizsgalatok talalati biztonsagardl az igénybevevok tajékoztatasat a korabbi nemzetkdzi prospektiv
vizsgélatok eredményeire alapozzak, gyakran figyelmen kiviil hagyva azt a fontos szempontot, hogy a modszerrel
az irodalomban kozolt eredmények csak a megfeleld mindségbiztositasi kritériumok betartasa mellett
reprodukalhatok. A prenatalis diagnosztikai centrumokban a sziirdvizsgalatokat végzokkel kiépitett megfeleld
kapcsolat hianyaban az invaziv vizsgalatok indokoltsagara vonatkozéan nem tudnak korrekt tajékoztatast nyujtani,
a tanacskérok pedig, a tajékoztatas hianyaban, nem tudnak megfelelé dontést hozni.

2. Felhasznaléi célcsoport

Alapvetd célcsoport a hatokdrben részletezett szakmak orvosai, napi gyakorlatukhoz igyekszik az iranyelv a
legujabb bizonyitékokra épiilé ajanlasokat tenni. Tovabbi célja, hogy a dontéshozok, ellatasszervezok részére
attekinthetd iranyvonalat biztositson, amely a szolgaltatasok tervezéséhez a leglijabb bizonyitékokra épiild
tampontot nyujt. Javasolhatdé minden betegnek és hozzatartozdiknak, betegképviseletek és civil szervezetek
szamara, akik az irdnyelv elolvasasaval 6sszefoglalo szakmai tajékoztatast kapnak a hazai ellatas 1épéseirdl.

A szakmai iranyelv célja:

— nem invaziv prenatalis sziirGvizsgalat felajanlasa minden varandosnak

— Down-szindroma és a gyakori szambeli kromoszoma-rendellenességek sziirésére alkalmazhato,

bizonyitékokkal alatamasztott modszerek megismertetése a sziirést végzoé szakemberekkel

— invaziv vizsgalat felajanlasa csak a fokozott kockazati varandésoknak

— teriileti kiilonbségek és a rossz gyakorlat megsziintetése.
A sziirés Osszetett folyamat, amelynek elsé 1épcséjét a varandosgondozasban kozremitkodok végzik, de a
szir6vizsgalatok alapjan kiemelt magas kockazatii esetek tovabbi ellatasat jelentdé Un. masodik 1épcsés
vizsgalatokrol a tajékoztatas és azok eredményének kozlése is genetikai tanacsado feladata (klinikai genetikus). A
sziirés elsd 1épcsGjét jelentd ultrahangvizsgalatot licenc tanusitvannyal rendelkezd sziilész-négyogyasz
szakorvos/és vagy oklevéllel/diplomaval rendelkez6 sziilészeti-négyodgyaszati szonografus, a hormon- és fehérje-
meghatarozast laboratoriumi szakorvos/biologus/vegyész végzi. A sziirdvizsgalat sordn keletkezett eredmények
alapjan torténd kockazatszamitds, az individudlis kockazatrol és annak a varhaté kovetkezményeirdl torténd
tajékoztatas a szlirOvizsgalatot végzo kozpont feladata. A magas kockazatl eseteknek a tovabbi ellatasra jogosult
és arra képes kozpontba iranyitasa ugyancsak az elsGdleges sziirGvizsgalatot végzé kozpont feladata. A
betegutakat irdsbeli megallapodas keretében eldzetesen sziikséges rogziteni.
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3. Kapcsolat a hivatalos hazai és kiilfoldi szakmai iranyelvekkel

Egészségiigyi szakmai iranyelv el6zménye:

Hazai egészségligyi szakmai irdnyelv ebben a t¢émakorben még nem jelent meg.

Kapcsolat kiilfoldi szakmai iranyelv(ek)kel:

crer

Szerz6(k):

Cim:

Tudomanyos szervezet:

Megjelenés adatai:

David Chitayat, MD, Toronto Sylvie Langlois MD, Vancouver BC
R. Douglas Wilson MD, Calgary AB

Reaffirmed guidelines Prenatal screening for fetal aneuploidy in
singleton pregnancy [24]

Society of Obstetrics and Gynecologists of Canada (SOGC)

J Obstet Gynaecol Can 2017; 39 (9):380-394
https://doi.org/10.1016/j.jogc.2017.06.013

Elérhetoség:
Szerzo(k): Audibert, F., et al.
Cim: Prenatal screening for and diagnosis of

Tudomanyos szervezet:

Megjelenés adatai:

aneuploidy in twin pregnancies [4]
Society of Obstetrics and Gynecologists of Canada (SOGC)
J Obstet Gynaecol Can, 2011. 33 (7): p. 754-67.

Elérhetoség: https://doi.org/10.1016/S1701-2163 34963-5
Szerzo(k): Graham, Lisa
Cim: Guidelines on Screening for Fetal Chromosomal Abnormalities

Tudomanyos szervezet:

Megjelenés adatai:

American College of Obstetricians and Gynecologists (ACOG)
Am Fam Physician. 2007 Sep 1;76 (5):712-716

Elérhetéség: http://www.aafp.org/afp/2007/0901/p712.html
Szerzo(k): Guideline:Prenatal Screening for Down Syndrome, Trisomy 18, and
Cim: Open Neural Tube Defects

Tudomanyos szervezet
Megjelenés adatai:

Perinatal Services BC Obstetric [23]
2020.06.

Elérhetéség: www.bcprenatalscreening.ca
www.perinatalservicesbc.ca

Szerzo(k): Francois Audibert, MD, Isabelle De Bie, MD, PhD, Jo-Ann
Johnson, MD, Christine Armour, MD, David Chitayat, MD,
Raymond Kim, MD, PhD

Cim: No. 348-Joint SOGC-CCMG Guideline: Update on Prenatal

Tudomanyos szervezet
Megjelenés adatai:

Screening for Fetal Aneuploidy, Fetal Anomalies, and Adverse
Pregnancy Outcomes [25]

SOGC-CCMG

J Obstet Gynaecol Can2017. szeptember; 39 (9): 805-817.
https://doi.org/10.1016/j.jogc.2017.01.032

Elérhetoség:
Szerzo(k): NHS Fetal anomaly screening programme Handbook 2018.
Cim: NHS-PHE publications

Tudomanyos szervezet
Megjelenés adatai:

Published August 2018 [26]
Gateway number: 2018374

Elérhetoség: www.gov.uk/topic/population-screening- programmes

Szerz6(k): Ingrid Bergelin, Eva Bergman, Claudia Bruss, Pia Collberg, Peter
Conner, Bo Jacobsson, Ingegerd Lantz, Peter Lindgren, Anna
Lindgvist, Sven Montan, Povilas Sladkevicius, Elisabeth Storck
Lindholm, Katarina Tuno6n [27]

Cim: Non-invasive prenatal testing (NIPT) for trisomy 13, 18 and 21

Tudomanyos szervezet
Megjelenés adatai:
Elérhetéség:

NFOG-The Nordic Federation of Obstetrics and Gynecology
2016. Sweden
www.nfog.org.guidelines
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https://www.jogc.com/article/S1701-2163(17)30070-1/fulltext
https://www.jogc.com/article/S1701-2163(17)30070-1/fulltext
https://doi.org/10.1016/j.jogc.2017.01.032
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Kapcsolat hazai egészségiigyi szakmai iranyelv(ek)kel:

Jelen iranyelv az alabbi, a kozzététel idOpontjadban érvényes hazai egészségiigyi szakmai iranyelvekkel all

kapcsolatban.

Azonosité:
Cim:

Megjelenés adatai:

002100

Egészségiigyi szakmai iranyelv —

Az alap ultrahang-sziir6vizsgalatokat végz6 szonografusok szakmai
tevékenységérol [28]

Egészségligyi K6zlony, 2020; 70 (12):1682-1709
https://kollegium.aeek.hu

Elérhetoség:
Azonosité: 002016
Cim: Egészségligyi szakmai iranyelv —

Megjelenés adatai:

A koraterhességi diagnosztikus €s az alap (basic) ultrahang-
sziir6vizsgalatokrol [29]
Egészségiigyi Ko6z1ony, 2020;70(20):2992-3014

Elérhetdség: https://kollegium.aeek.hu
Azonosité: 001380
Cim: Egészségiigyi szakmai iranyelv - A méhen beliili, é16 varanddssag

000860

megallapitasarodl és rizikdbesorolasarol a varandos gondozasba vétele
céljabol

Megjelenés adatai:
Elérhetoség: Egészségiigyi Kozlony 2021.
https://kollegium.aeek.hu

VI. AJANLASOK SZAKMAI RESZLETEZESE

Tajékoztatas

Ajanlasl

Minden varandost, aki a terhesség 18. hete el6tt jelentkezik varandésgondozason, életkortdl fiiggetleniil
indokolt tajékoztatni a magzati anatomiai rendellenességekre, valamint a Down-szindromara és a gyakori
szambeli kromoszoma-rendellenességekre vonatkozo nem invaziv sziirévizsgalatokrol (ultrahang, biokémiai
sziirések és ezek kombinacioja, NIPT-ek. A tajékoztatas soran ismertetni kell a lakohely szerint illetékes
elsédleges sziirévizsgalati kozpontok elérhetdségét [12, 13, 19]. (I-A)

Ajanlas?
A felvilagositas els6 korben a varandosgondozas keretében a varanddésgondozasért felelos sziilész-
nogyogyasz szakorvos feladata. A felvilagositast irasban, jol dokumentalt médon kell rogziteni [13]. (111-A)

Ajanlas3

Amennyiben a sziirévizsgalat soran a magzat anatémiai rendellenességeire, tovibba Down-szindromara és
a gyakori szambeli kromoszoma-rendellenességekre fokozott kockazat igazolodik, (a sziirévizsgalati
eredményt a sziirdvizsgalatot végzo szakember vagy kozpont ismerteti a varandossal), a varandést genetikai
tanacsadasra kell iranyitani [12]. (111-A)

Ajanlas4

Mind a sziirévizsgalatrél, mind a diagnosztikus lehetéségekrol torténé tajékoztatis non-direktiv moédon
torténjen, szem elott tartva a tandcskérd alapveté jogat a vizsgilatok elfogadasara vagy megtagadasara a
sziirés és diagnosztika barmelyik pontjan [12]. (111-A)
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Sziirdvizsgalatok

Ajanlass

A Down-szindréma és a gyakori szambeli kromoszoma-rendellenességek sziirésének hatékony modszere az
els6 trimeszteri kombinalt sziirés, amely a magzati tarkored6 és két biokémiai marker (szabad béta hCG és
PAPP-A) mérésén alapul [12, 19]. (1-A)

Ajanlas6
A tarkéredé mérése 6nmagaban kevésbé hatékony, mint a biokémiai sziiréssel kombinalt modszer [12, 18].
(1-A)

Ajanlas7

A nem Down-szindréma és a gyakori szambeli kromoszoma-rendellenességek sziirése céljabol végzett
altalanos elsé trimeszteri ultrahang-sziirévizsgalat elsddleges célja a sulyos, de potencidlisan az elsé
trimeszterben felismerheté magzati anatomiai rendellenességek felismerése [3]. (111-C)

Ajanlas8

A magzati tarkéredé mérése tovabbra is a rutin sziirés részét képezi, és 3 mm feletti eredmény esetén a
varandods genetikai tandcsadéba torténé iranyitasa indokolt, ugyanakkor 3 mm alatti tarkéredé vastagsag
esetében a mérés eredményének feltiintetése csak akkor javasolt, ha azt meghatarozott sziiréprogram
keretében kockazatbecslés céljabol, auditalt vizsgalé, auditalt vizsgalohelyen végezte [13]. (111-C)

Ajanlas9

Az elsé trimeszterben mért 3 mm feletti tarkéredé esetén a masodik trimeszterben célzott magzati
echokardiografias vizsgalat indokolt azokban az esetekben, amikor kromoszéma-rendellenesség nem
igazolodik [7, 8, 12]. (11-2-B)

Ajanlas10

A varandossag elsé és masodik trimeszterében biokémiai sziirévizsgalaton (hiarmas vagy négyes teszt,
szérum integralt teszt) alapulé kockazatbecslés hasznilhaté lehetéség azon varandosok szamara, akik
kimaradtak a korai kombinalt sziirésbdl, vagy akik szamira nem elérheté a megfeleld6 mindéségii
ultrahangvizsgalat [15, 16, 18]. (11-2-B)

Ajanlasl1

Minden olyan esetben, amikor a szérum sziirévizsgalat az utolsé vérzésbdl szamitott terhességi kor alapjan
késziilt, és az eredménye pozitiv, ultrahangvizsgalat végzése sziikséges a terhességi kor pontositasara [12].
(1-2-A)

Ajanlas12
Elsé trimeszteri kombinalt sziirés utan masodik trimeszteri biokémiai sziirés nem ajanlott, kivéve, ha az az
integralt teszt része [12]. (11-2C)

Ajanlas13
A masodik trimeszterben torténdé ultrahang-sziirévizsgalat a fejlodési rendellenességek sziirésére azok
szamara is javasolt, akik a kombinalt tesztet igénybe veszik [12]. (11-2-A)

Ajanlas14

A masodik trimeszteri ultrahangvizsgilat soran észlelt major rendellenesség emeli a Down-szindréma és
egyéb kromoszoma-rendellenességek kockazatat és genetikai tanidcsadast indokol, ahol diagnosztikus
vizsgalat sziikségessége mérlegelendé [12]. (111-B)

Ajanlasl5

A masodik trimeszteri ultrahangvizsgalat soran észlelt ,,minor vagy soft markerek” a kockazatbecslésben
az életkor, el6zményi adatok és korabbi sziirévizsgalati eredmények figyelembevételével értékelendok.

A fogalmak részben felsorolt minor jelek koziil legalabb 2 jelenléte, illetve a major jelek koziil egy jelenléte
esetén a kockazat fiiggetleniil a korabbi sziirévizsgalatok ered ményeit6l meghaladja az 1:250-t [1]. (11-2-B)
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Ajanlas16

A varandésgondozasol szolo 26/2014. (1V. 8.) EMMI rendelet szerint a fogamzaskor betoltott 37 éves és
annal magasabb anyai életkorban a varandost genetikai tanacsadoba Kell iranyitani és az invaziv vizsgalat
lehetdségérol tajékoztatast kell adni. Az anyai életkor 6nmagiban rossz hatékonysagu sziiromédszer és
invaziv beavatkozasokrol torténdé dontés alapjaul 6nmagaban nem ajanlhaté, ha non-invaziv prenatalis
sziirévizsgalat rendelkezésre all [7, 9, 12]. (11-2-A)

A 37 éves és annal magasabb anyai életkor esetén invaziv magzati diagnosztika felajanlasa javasolt azon
varandoésoknak, akik non-invaziv sziirgvizsgalaton nem vettek részt [22]. (111-B)

Ajanlas17

Az anyai vérben keringé szabad magzati DNS fragmentumok molekularis genetikai vizsgalatan alapulé uj
prenatalis teszt (NIPT) a magzat 21-es, 18-as és 13-as triszomiajanak sziirésében elsédleges
sziirévizsgalatként is ajanlhaté abban az esetben, ha a 32. ajanlasban megfogalmazott feltételeknek
megfelelé, részletes elsé trimeszteri ultrahang-sziirévizsgalatot kovetden végzik. A fenti szambeli
kromoszoma-rendellenességek a legmagasabb a szenzitivitassal és a specificitassal ezzel a médszerrel
sziirhetéek. Pozitiv sziirdteszt eredmény esetén hagyomanyos invaziv beavatkozast igénylé magzati
kromoszéma-vizsgalat végzendé [9, 11, 17]. (11-2-B)

Ajanlas18

Mivel DNS alapu vizsgalatrol van sz6 mind, a mintavételt megel6z6en, mind az eredmény kozlésekor
részletes (a sziirdteszt célja, érzékenysége, al-pozitivitasa, a DNS kezelés, tarolas, stb.) genetikai tanacsadas
indokolt, amelyet klinikai genetikus végezhet [2]. (111-B)

Tobbes terhességekben torténd szilirdvizsgalatra vonatkozoé ajanlasok

Ajanlas19
A Down-szindroma és a gyakori szambeli kromoszéma-rendellenességek kockazatbecslése tobbes
terhességben kevésbé pontos, mint az egyes terhességekben [4, 18]. (11-1-B)

Ajanlas20
Az elsé trimeszteri tarkoredé mérés kettés vagy harmas terhességben is kivitelezhetd, de a médszer
szenzitivitasa alacsonyabb, mint egyes terhességben [4, 10]. (11-2- B)

Ajanlas21

Tobbes terhességben a chorionicitas vizsgalata és megallapitasa az elsé trimeszteri ultrahangvizsgalat soran
elvégzendd, ennek ismerete alapveté jelentéségii nemcsak a késébbi gondozasi feladatok, de a Down-
szindroma és a gyakori szambeli kromoszoma-rendellenességek kockazatbecslésében is [4, 10]. (11-2-A)

Ajanlas22
A tarkéredé vastagsag és anyai életkor alapjan torténé kockazatbecslés soran terhesség-specifikus kockazat
szamitandé a monochorialis, és magzat-specifikus kockazat a dichorialis ikrekben [4]. (11-3-C)

Ajanlas23
Az els6 trimeszteri szérum sziirés kombinacidja a tarkoredd vastagsaganak mérésével tobbes terhességben

kis mértékben javitja a szilirés hatékonysagat, elsésorban a fals pozitiv esetek aranyanak csokkentése révén
[4]. (11-3-B)

Ajanlas24
A tarkoredé mérésén és els6, valamint masodik trimeszteri szérumsziirésen alapulé integralt sziirés tobbes
terhességekben prospektiv tanulmanyokban nem vizsgalt modszer [4]. (111-C)

Ajanlas25

A DNS alapu NIPT Kkettos ikerterhességben elsédleges sziirdvizsgalatként is ajanlhaté abban az esetben, ha
a 32. ajanlasban megfogalmazott feltételeknek megfelelo, részletes elsé6 trimeszteri ultrahang-
szilirovizsgalatot kovetden végzik, de elozetes részletes tajékoztatas sziikséges a teszt értelmezésének
korlatairdl is. Harmas terhességben nem ajanlhaté [17]. (111-C)
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A sziirdvizsgalat soran kiemelt esetek tovabbi ellatasara vonatkozo6 ajanlasok

Ajanlas26
A sziirdvizsgilatok soran kiemelt magas kockazatia viarandésokat genetikai tandcsadéba indokolt
iranyitani, ahol az ajanlhato6 tovabbi diagnosztikus lehetéségekrol megfelelo tajékoztatast kell nydjtani non-

direktiv modon, de a tanacskérdk igényeinek megfelelen segitve a tanacskérék dontéshozatalat [4, 7, 12,
18]. (I-A)

Ajanlas27

Amennyiben a sziirést végzoé kozpont genetikai tandcsadassal, invaziv magzati diagnosztikai ellatassal nem
rendelkezik, a sziirdvizsgalat bevezetése el6étt olyan kozponttal sziikséges megallapodast kotni, és azt
irasban rogziteni, ahol a magas kockazatil, sziiréssel kiemelt varandosokat el tudjak latni, invaziv
vizsgalatok végzésére felkésziiltek [2]. (111-C)

Ajanlas28
Az anyai életkor, el6zményi adatok, elsé 1épcsds sziirdvizsgalatok alapjan emelkedett kockazati esetekben,

alapa NIPT, mint masodlagos sziiroteszt lehet6ségérol is indokolt a tajékoztatis genetikai tanacsadas
keretében [17]. (111-C)

Ajanlas29

Invaziv prenatalis kromoszéma-vizsgilat végzése csak a kromoszoma-rendellenességre emelkedett
kockazati terhességekben indokolt [12, 18]. (1-A)

Emelkedett kockazatrol beszéliink, ha az ultrahang-sziirés, kombinalt, tripla, négyes, integralt teszt alapjan
a Down-szindréma és a gyakori szambeli kromoszéma-rendellenességek kockazata 1:250 (cut-off érték)
vagy magasabb [16]. (111-C)

Ajanlas30
Invaziv prenatalis diagnosztika, citogenetikai vizsgalat t6bb markeres sziirévizsgalaton alapulo
kockazatbecslés eredménye nélkiil csak azokban az esetekben jon széba, ha a magzat kromoszéma-
rendellenességének a kockazata egyéb tényezok miatt emelkedett: [12] (111-C)
— az anya vagy apa el6z6 gyermekében/magzataban kromoszéoma rendellenesség fordult eld, vagy
valamelyikiik olyan szerkezeti kromoszoma dtrendezédés hordozdja, amely emeli az utéd
kiegyensulyozatlan kromoszoma- rendellenességének kockazatat, (11-2-C)
— az ultrahang-sziirévizsgalat pozitiv eredménye (Id. fogalmak), (11-2-C)
— 37 éves és annal idésebb anyai életkor esetén, ha a varandés barmilyen ok miatt non-invaziv
sziirovizsgalaton nem vett részt, (111-C)
— a fent megadott szempontokon Kiviil, invaziv beavatkozas csak abban az esetben jon széba, ha a
beavatkozas kockazatarol, a non-invaziv DNS alapi tesztek elérhetoségérol tortént részletes
tajékoztatast kovetden is ragaszkodnak a sziilok a vizsgalathoz. (III-C)

Invaziv mintavételre vonatkozé ajanlasok

Ajanlas31

Pozitiv sziiréteszt esetén, ahhoz, hogy definitiv diagnézist kapjunk, az invaziv vizsgalatok valamelyikét el
kell végezni. A magzati élet védelmérol szolo, 1992. évi LXXIX. torvény szerint a terhesség a 20. hétig
szakithaté meg, a diagnosztika elhiizodasa esetén kivételesen a terhesség a 24. hetéig szakithatéo meg, ha a
magzat genetikai artalmanak valésziniisége eléri az 50%-ot. Ide soroljuk az élettel sszeegyeztethetd, de
silyos kromoszéma-rendellenességeket. A sziilés utani élettel 6sszeegyeztethetetlen rendellenesség
fennallasa esetén a terhesség annak idétartamatol fiiggetleniil szakithaté meg. Invaziv vizsgalatot emiatt
ugy és addig lehet kezdeményezni a varandos teljeskorii felvilagositdsa utan, amig biztositott, hogy a fenti
szempontok érvényesiiljenek. (Down-szindréoma és a gyakori szambeli kromoszéma-rendellenességek
gyanuja esetén a diagnosztikus vizsgilat eredménye a terhesség 23. hetéig elkésziil). Ezt a szempontot a
non-invaziv vizsgalatok ajanlasakor is mérlegelni kell [3, 14]. (111-C)
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Mindségbiztositasi kritériumok

Ajanlas32

A sziirésben részt vevd, ultrahangvizsgilatot végzé szakembereknek megfelelé minéségi kontrollt és
rendszeres auditot lehetévé tévé rendszerrel javasolt végezni a vizsgilatokat. Mivel az FMF altal
kidolgozott mindségbiztositasi rendszer az egész viligon elfogadott, a MSZNUT sziikségtelennek tartotta

sajat mindéségbiztositasi rendszer kidolgozasat, és az FMF rendszerhez torténé csatlakozast javasolja tagjai
szamara [20]. (111-C)

Ajanlas33

A 21-triszémia és a gyakori szambeli kromoszéma-rendellenességek kockazatbecsléséhez hasznalt NT-
mérést olyan vizsgalé helyekre indokolt korlatozni, ahol megfeleld gyakorlat, standardizalt mérés, megfeleld
ultrahangkésziilék rendelkezésre all. A terhességi kor, anyai testsuly, inzulin-dependens diabetes és a
fogamzas mddja (asszisztalt reprodukcios technikik igénybevételével) a sziirévizsgalatot végzokkel
megosztandé informaciok, ugyanis ezeknek az adatoknak a figyelembevétele javithatja a sziirés
hatékonysagat [5, 12]. (11-2-A)

Ajanlas34

Az elvarhaté szenzitivitas és specificitas csak abban az esetben érheté el, ha mind az ultrahang-, mind a
biokémiai vizsgilat a mindségbiztositasi kritériumok teljes mértékii betartasaval torténik, és biztositott a
folyamatos audit [1, 5]. (11-2-C)

Ajanlas35

A laboratoriumi vizsgalatot végzéknek biztositaniuk kell a tesztek belsé és kiilsé kontrolljat, el kell
végezniiik a median értékek feliilvizsgalatit minimum évente egyszer, vizsgilniuk kell az intra- és inter-
assay variaciokat, meg kell adniuk az eszkozok rutin kalibralasanak adatait [5]. (111-C)

Ajanlas36
Magyarorszagon a jelenlegi koriilmények figyelembevételével is csak olyan sziirévizsgalat ajanlhato,
amelynek detekcios rataja eléri a 70%-ot, 5%-os fals pozitiv arany mellett [16]. (111-B)

Ajanlas37

Az invaziv beavatkozasok magzati vesztesége és a beavatkozast végzo tapasztalata, az évenként végzett
beavatkozasok szima forditott Osszefiiggést mutat. Ezért ultrahang vezérelt invaziv beavatkozasokat
(amniocentézis, CVS, chordocentesis) csak megfeleld gyakorlattal és tapasztalattal rendelkezé sziilész-
nogyogyasz szakorvosok végezzenek. [20]. (111-C)

Ajanlas38

Evenkénti audit soran indokolt a sziirévizsgalatok hatékonysiganak vizsgilata, mely minimum a
sziirovizsgalatok felismerési aranyat és al-pozitivitasat tartalmazza [5]. (111-B)

Ajanlas39

A sziirévizsgalatot végz6 kozpont meghatirozza az eredmény adasahoz sziikséges id6t. Ajanlas: valamennyi
sziirdvizsgalat esetében a médszer részét képezo utolso vizsgalatot kovetd 7 napon beliil [21]. (111-C)

Az eredményt irasos formaban kozli a varanddéssal, pozitiv teszt eredmény esetén genetikai tanacsadéba

iranyitja a varandést. A varandosgondozast végzé szakembereknek a gondozasi konyvben indokolt
rogziteni a beutalas tényét [21]. (111-C)

Invaziv vizsgalat soran nyert minta feldolgozasa
Chorionboholy-mintavétel (chorionbiopszia)

Ajanlas40
A mintavétel kromoszémavizsgalat céljabol a terhesség 11. hetétdl végezheté [6, 21]. (11-3-B)

Ajanlas41
Ajanlott eredményadasi idé 14-21 nap kozott [22]. (11-3-B)
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Ajanlas42
Az elfogadhaté al-negativ, al-pozitiv arany: 0,02%, siker-arany: 99% [22]. (11-3-B)

Ajanlas43
A chorionboholy-mintavétel elfogadhaté vetélési kockazata 1% [22]. (11-3-B)

Magzatviz mintavétel (amniocentesis)

Ajanlas44
A mintavétel kromoszémavizsgalat céljabol a terhesség 15. hetétél a terhesség 20. hetéig ajanlott végezni.
(lasd még ajanlas 31!) [21]. (11-3-B)

Ajanlas45
Magzatviz mintavételbdl torténé kromoszémavizsgilat soran ajanlott eredményadasi id6: 14-21 nap kozott
[22]. (11-3-B)

Ajanlas46
Magzatviz mintavételbél torténé kromoszémavizsgalat soran az elfogadhaté al-negativ, al-pozitiv arany:
0,02%, siker-arany: 99% [22]. (11-3-B)

Ajanlas47
A magzatviz mintavétel elfogadhato vetélési kockazata 0,5-1% [6, 7]. (11-3-B)

Magzati (koldokzsinér) vérvétel (chordocentézis)

Ajanlas48
Magzati koldokzsinér vérbél torténd kromoszémavizsgalat soran ajanlott eredményadasi idé: 7-10 nap [22].
(11-3-B)

Ajanlas49
Magzati koldokzsinor vérbdl torténé kromoszomavizsgalat soran az elfogadhaté al-negativ, al-pozitiv arany
0,05%, siker-arany: 99% [22]. (11-3-B)

Ajanlds50
A chordocentézis elfogadhaté vetélési kockazata 1-2% [7]. (11-3-B)

A magzati minta feldolgozasa
A biologiai minta milyenségétdl fiiggden kiilonb6z6 modszerek johetnek szoba.

AjanlasS1

A chorionboholy minta direkt preparalas + FISH egyiitt vagy direkt preparalas és hosszu idejii tenyésztés
egyiitt (két vagy harom kiilon sejttenyészet) vagy Q-PCR + hosszu idejii tenyésztés egyiitt (két vagy harom
kiilon sejttenyészet), vagy csak hosszi idejii tenyésztés (két vagy harom kiilon sejt tenyészet) [22]. (11-3-B)

Ajanlas52
A magzatviz minta hosszu ideji sejttenyésztés (két vagy harom kiilon sejttenyészet), gyors diagnosztikai
tesztként FISH, kvantitativ valos idejii PCR, fluoreszcens PCR [22]. (11-3-B)

Ajanlas53

Magzati vér: 72 oras tenyésztés, kiegészitésként gyors diagnosztikai tesztként FISH, kvantitativ valos ideji
PCR, fluoreszcens PCR [22]. (11-3-B)

Megjegyzés: A gyorsdiagnosztikai teszteknél figyelembe kell venni, hogy ilyenkor csak a leggyakoribb
szambeli kromoszoma-rendellenességekrél kapunk informaciot, a teljes kromoszéma szerelvényrol (egyéb
szambeli és nagyobb szerkezeti rendellenességek) csak karyotypizalas soran tajékozédhatunk.
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Down-szindroma ¢és a gyakori
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VIL. JAVASLATOK AZ AJANLASOK ALKALMAZASAHOZ

1. Az alkalmazas feltételei a hazai gyakorlatban

1.1. Ellatok kompetenciaja (pl. licence, akkreditacié stb.), kapacitasa

Klinikai genetikus szakorvos: a varandos tdjékoztatasa, sziir6tesztekkel kapcsolatos felvilagositas, non-invaziv
DNS alapti tesztek esetén pre-és post-teszt tanacsadas, invaziv vizsgalat felajanlasa.

Sziilész-négyogyasz szakorvos: a varandds tdjékoztatdsa, szlrétesztekkel kapcsolatos —felvilagositas,
ultrahangvizsgalat, invaziv vizsgalat elvégzése.

Héziorvos: a varandés gondozasa, sziirdtesztekkel kapcsolatos tajékoztatas.

Védond: a varandds gondozasa, szlirftesztekkel kapcsolatos tdjékoztatas.

Laboratoriumi szakorvos, molekularis genetikus szakorvos: a sziir6tesztekkel kapcsolatos laboratoriumi/biokémiai
vizsgalatok elvégzése.

1.2. Specialis targyi feltételek, szervezési kérdések (gatlo és elosegité tényezok, és azok megoldasa)

Megfeleld ultrahangkésziilék, laboratoriumi vizsgald késziilék, rendelkezésre allasa.

Jelenleg a sziirés allamilag részben tamogatott.

A sziirdvizsgalat soran keletkezett eredmények alapjan torténd kockazatszamitas, az individualis kockézatrol és
annak a varhat6 kovetkezményeirdl torténd tajékoztatas a szlirGvizsgalatot végz6 kozpont feladata.

1.3. Az ellatottak egészségiigyi tajékozottsaga, szocialis és kulturalis koriilményei, egyéni elvarasai

Sziirés lehetdségérol a varandosok a sziilész-négyodgyasz szakorvostol, védonotdl, illetve a sziirést nyujtd ellatok
tajékoztatd anyagaibdl szereznek ismeretet. A sziirésben vald részvétel feltétele, hogy idében jelentkezzenek a
varandosok a sziirésre (9.-és 18. terhességi hét kozott).

1.4. Egyéb feltételek
Nincs.

2. Alkalmazast segité dokumentumok listaja

2.1. Betegtajékoztatd, oktatasi anyagok

1. betegtajékoztatd: Tajékoztatd a kiillonbdzd szlir6vizsgalatok mddszerérdl és hatékonysagardl (1d. XI. Melléklet
/1.1)

2.2.Tevékenységsorozat elvégzésekor hasznalt ellendrzé kérdéivek, adatlapok
Nem késziilt.

2.3. Tablazatok
Nem késziilt.

2.4. Algoritmusok
1. abra: Down-szindrbma és a gyakori szambeli kromoszoéma-rendellenességek prenatalis szirése és
diagnosztikaja [sajat fejlesztés]. (Isd. XI. Melléklet 1.4.)

2.5. Egyéb dokumentum
Nem késziilt.

3. A gyakorlati alkalmazas mutatoi, audit kritériumok

Sziirévizsgalatok:

A szilirést végzok belsd mutatéoszamai: A Down-szindroma és a gyakori szambeli kromoszoma-rendellenességek
felismerési arany: meghatarozandé mind az ultrahangszlirés, mind a komplex szlir6vizsgélati modszerek esetén
az az aranyszam (szenzitivitds), mely azt mutatja, hogy a szlirt populaciobol milyen aranyban keriilnek
felismerésre a Down-szindromas és egyéb gyakori szambeli kromoszoéma-rendellenességekkel stijtott magzatok.
Sziirdvizsgalat al-pozitiv arianya: meghatarozando sziirdvizsgalati mddszerenként az egészséges magzatot
hordozok korében a pozitiv szlirési eredmény aranya (specificitas).

Diagnosztikus célu vizsgilatok:
Vetélési arany: az az aranyszam, mely megmutatja, hogy invaziv beavatkozasokat kdvetéen milyen aranyban
kovetkezik be vetélés a beavatkozas utan egy honapon beliil.
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Al-pozitiv ardny: az egészséges magzatot hordozok kérében a pozitiv diagnosztikai eredmény arénya.
Al-negativ arany: a beteg magzatot hordozok korében a negativ diagnosztikai eredmény arany.

VIII. IRANYELV FELULVIZSGALATANAK TERVE

Az egészségiligyl szakmai iranyelv tervezett felillvizsgalata az érvényességének lejarta (3 év) eldtt fél évvel
kezdédik el. A feliilvizsgalat megkezdésére a Klinikai Genetikai Tagozat aktudlis iranyelvfejleszt6 felelGse koteles
emlékeztetni a fejlesztécsoport minden tagjat/a tagozat elnokét, aki kijeloli a felillvizsgalatért felelds
személyt/személyeket.

Soron kiviili feliilvizsgélatra keriil sor, ha az ajanlasok alatamasztasat biztositdé bizonyitékokban vagy a hazai
ellatorendszerben valtozas kovetkezik be.
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szonografusok szakmai tevékenységérdl Azonositd: 002100 Egészségiigyi Kozlony, 2020; 70(12):1682-
1709 https://kollegium.aeek.hu

[29] Az EMMI egészségiigyi szakmai iranyelve - A koraterhességi diagnosztikus és az alap (basic) ultrahang-
sziirgvizsgalatokrol. Azonositd: 002016 Egészségiigyi Koz1ony, 2020;70(20):2992-3014
https://kollegium.aeek.hu

X. FEJLESZTES MODSZERE

1. Fejlesztocsoport megalakulasa, a fejlesztési folyamat és a feladatok dokumentalasanak médja

Jelen egészségiigyi szakmai iranyelv — ,,A Down-kor prenatalis sziirésér6l és diagnosztikdjarol” cimi lejart
protokoll felhasznalasaval késziilt. A fejleszt6csoportban torténd részvételre felkérést azok a szakemberek kaptak,
akik mar az el6z6 munkéaban részt vettek, és tobbszori konzultacio, k6zos, illetve egyéni munka soran készitették
el a jelen egészségiigyi szakmai iranyelvet, kiilon hangsulyt fektetve azokra a korlatokra és koriilményekre,
amelyek a korabbi protokoll ajanlasainak gyakorlatban toérténé alkalmazasanak gatjai voltak. Ezt kovet6en az
elkésziilt javaslatot elobb az Egészségiigyi Szakmai Kollégiumok Klinikai genetika Tagozat véleményezte és
javitotta. A jelen szoveget minden tarszerzé és véleményezd tagozat, amely az adaptacidoban részt vett vagy
véleményezoként szerepelt, elfogadta.

2. Irodalomkeresés, szelekcio

A szakirodalom-kutatas soran a fejlesztGcsoport a G-I-N adatbazisban keresett a korabbi protokoll elkésziilését
kovetd idoszakban megjelent adaptalhatd iranyelveket a kovetkezd keresdszavak alkalmazasaval: ,antenatal”,
»prenatal”, . Down”, ,screening”. Ezt kovetOen a fellelt szakmai iranyelveket attekintették és kivalasztasra kertilt a
magyarorszagi adaptaciora alkalmas Gjabb egészségiigyi szakmai iranyelvek kore. A fejlesztGcsoport tagjai
megegyeztek abban, hogy az ACOG és SOGC iranyelvek ajanlasai keriilnek magyar adaptaciora — figyelembe
véve a hazai viszonyokat, az ellatérendszer sajatsagait €s a jelen egészségiigyi szakmai irdnyelv targyat, illetve —
ahol sziikséges — tovabbi ajanlasokkal egészitették ki azokat (ezek esetében azonban a forrdsnak az adott allitas
mogott szerepelni kell). Minden egyéb allitas/ajanlas a felhasznalt forrasok (cikkek, review) szerzdinek, valamint a
fejlesztéesoportnak informalis konszenzussal kialakitott véleményét tiikrozi.
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3. Felhasznalt bizonyitékok erésségének, hianyossagainak leirasa (kritikus értékelés, ,,bizonyiték vagy
ajanlas matrix”), bizonyitékok szintjének meghatarozasi modja

A kilfoldi szakmai iranyelvek altal alkalmazott, az evidenciak erésségén alapuld rangsorolasi jel6lés, kertlt
atvételre az irdnyelv adaptalasa sordn.

A felhasznalt eredeti tanulmanyok nem keriiltek kritikus értékelésre, a fejlesztocsoport elfogadta az iranyelveket
kiad6 nemzetkozi szervezetek feldolgozdsanak eredményét, a szakértok véleményét.

4. Ajanlasok kialakitasinak médszere

A fejlesztesoport a relevans nemzetkézi szakmai iranyelveket, ajanlasokat és a nagy esetszamokat tartalmazo
cikkek megallapitasait alapvetden iranymutatonak tartja a hazai ellatasi gyakorlatra.

A Kkapcsolédd nemzetkdzi iranyelvek részleges hazai adapticidja tortént. Az iranyelvekbdl atvett, magyarra
forditott ajanlasok és magyarazatok mogott a kapcsolodo referencidk megjeldlése is szerepel, illetve ezen forrasok
Osszegytjtve a dokumentum Irodalomjegyzék fejezetében kiilon is feltiintetésre kertiltek.

5. Véleményezés modszere

Az ellatasban érintett Egészségiigyi Szakmai Kollégium Tagozatai a tervezetet eljuttatva a felelés a visszaérkezo
javaslatokat és véleményeket Osszesitette, majd a javasolt modositasokat feltiintetve a tervezetet a fejlesztécsoport
tagjainak ismételten elkiildte véleményeztetésre. Az elfogadott modositasok beépitésre keriiltek.

6. Fiiggetlen szakért6i véleményezés modszere
Fiiggetlen szakmai szakérté nem véleményezte az iranyelvet.

XI. MELLEKLET

1. Alkalmazast segité dokumentumok
1.1. Betegtajékoztato, oktatasi anyagok

1. tajékoztaté: Tajékoztaté a Down-szindroma és a gyakori szambeli kromoszoma-rendellenességek

sziirésére alkalmazott médszerek tipusairdl és hatékonysagarol.

Anyai életkor 30% 5-15%
Masodik trimeszteri 60-70% 10-15%
ultrahang-sziirés

Biokémia (négyes teszt) 70-75% 5%
Els6 trimeszteri 80-85% 3-5%
ultrahang-sziirés (FMF-

szerint)

Integralt teszt 87-95% 2-3%
Kombinalt teszt 90-96% 2-4%
(UH+biokémia)

NIPT 96- >99% 0,04-0,14%

1.2.Tevékenységsorozat elvégzésekor hasznalt ellen6rzé kérdéivek, adatlapok

Nem késziilt.

1.3. Tablazatok

Nem késziilt.

1.4. Algoritmusok

1. éabra: Down-szindroma és a gyakori szambeli kromoszoma-rendellenességek prenatalis sziirése és
diagnosztikaja [sajat fejlesztés].

19



Egészségiigyi szakmai iranyelv
A Down-szindroma és a gyakori szambeli

kromoszoma-rendellenességek prenatalis sziirésérol és diagnosztikajar

7

0

A Down-szindréma és a gyakori szimbeli

1

I1. trimeszteri sziirdvizsgalat
felajanlas (négyes teszt)

kromoszéma-rendellenességek prenatilis sziirésérol és Varandos gondozasba vétele, Gondozasi
diagnosztikajarol elso jelentkezés konyv
Haziorvos/védond/sziilész/ Gondozasi

sziilésznd

lap

Haziorvos/szillész szakorvos/szillésznd/védond

v

Igénybe veszi?

Terhességi id6 megéllapitdsa

Sziilész szakorvos/sonografus

nem

nem

Normal terhesgondozas

igen

igen

Terhességi ido 12 g. hét alau?
1. trimeszterbeli. irdnyelv ajanlasa
szerint szlirévizsgdlat elérheto?

Haziorvos/védond/sziilész
szakorvos/sziilészno

1. trimeszteri szlirdvizsgalat felajanlas

II. trimeszteri
szlirovizsgalat elvégzés

Klinikai genetikus szakorvos/sziilész
szakorvos/ laboratériumi szakorvos/
laboratériumi asszisztens

L. trimeszteri
sziirés
NIPT

I. trimeszteri sziirés
(UH, kombinalt teszt, integralt teszt)

Normal
lelet

Sziilész szakorvos/ laboratériumi

szakorvos/laboratoriumi asszisztens

Koéros
lelet

NIPT

igen

Héziorvos/sziilész szakorvos/sziilészn6/védond

Igénybe
veszi? ) N
Normal terhes gondozas
o Haziorvos/védond/sziilész
szakorvos/sziilésznd

igen

Normal terhes gondozas

@ .

Haziorvos/védond/sziilész
szakorvos/sziilészn6

Normal lelet?

Normal lelet

18 g. heti UH vizsgalat

(non invaziv DNS alapt
teszt felajanlésa)

Klinikai Genetikus
szakorvos/sziilész
szakorvos

Igénybe veszi? l

Magzati kromoszoma vizsgalat

Sziilész szakorvos

Terhesség befejezés
felajanlasa

Klinikai Genetikus
szakorvos/sziilész szakorvos

Elettel ossze-
egyeztethetd
rendellenesség?

igen

Normal terhes gondozas,
fokozott UH kontrollal

Invaziv
vizsgalat

szitkséges ?

Haziorvos/védond/sziilész

szakorvos/sziilésznd

Genetikai szakrendelés

Klinikai Genetikus szakorvos/sziilész
szakorvos/szakasszisztens

Klinikai Genetikus szakorvos/sziilés
szakorvos

Terhesség befejezés felajanlasa

Klinikai Genetikus szakorvos/sziilész szakorvos

1.5. Egyéb dokumentumok

Nem késziilt.
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