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Usszefoglalas: A Duchenne tipusu progressziv izomdystrophia a tudomany mai allasa
szerint gyogyithatatlan belegség. Megelézéséhez a genetikai tanacsadés gyakorlata nyujt
lehet6séget. Mivel X kromoszomahoz kototten oroklodik, ezért a prenatalis diagnosztika
elsd megkozelitésére a magzat nemének meghatarozasa kinalkozik. Szerzok 5 magas
kockazatii terhességben a magzat nemének meghatarozasan tulmenden vizsgaltak a
CK aktivitast ¢és a mioglobin koncentraciot a magzat szérumaban illetve a magzat-

vizben. Véleményiik szerint leginkabb a magzati szérum mioglobin koncentrécioja-
nak vizsgalatatol varhaté eredmény, jollehet a betegség prenatalis diagnosztikaja nem

tekinthetd megoldottnak.

Kulesszavak: Duchenne tipusi izomdystrophia, kreatinkindz, mioglobin, genetikai ta-

ndcsadds, prenatdlis diagnoszitka

A klasszikus genetikai tandcsadas célja, hogy
feltirja egy adott betegség okat es ismertesse a
csaladdal az ismétlédési kockazatot, valamint a
megelézés lehetdségeit. A megeldzés fogalma alatt
a fogamzasgatlas, az arteficialis inszeminacio és az
srokbefogadas  értends. A prenatalis genetikai
diagnosztika ezzel szemben egy adott terhességhen
vizsgalja az intrauterin magzatot és a megeldzést
az igazoltan beteg magzatok szelektiv abortusza
révén valositja meg. A prenatalis diagnosztikus
vizsgalatok ennek megfeleléen elsGsorban a hala-
los kimeneteld, ill. az élettel nehezen Osszeegyez-
tethetd sulyos betegségek esetében jonnek szoba.

Ilven a progressziv izomdystrophiak csoportjiba
tartozé Duchenne-tipust dystrophia (DMD) is,
mely a tudomany mai allasa szerint gyogyithatat-
lan betegség. Az érintett gyermekekben az elsd
klinikai tiinetek altaldban koran, 2—4 éves Kkor-
ban jelentkeznek. A korkép alapvetd jellemzdje
a labikra-izmok pseudohypertrophidja, a medence-
ovi, késébb a vallovi izmok szimmetrikus érintett-
sége, a gyors progresszio, melynek kovetkeztében
a betegek 10—12 éves korban jarasképtelenné val-
nak, és a 1égzé-, valamint a szivizmok érintettsége
miatt mar a masodik évtizedben meghalnak. A
prevencié fontossagat alatdmasztja az a tény is,
hogy a koérkép meglehetésen gyakori, 3—4 ezer
fiu ujszulottbél 1 beteg [1, 6]

A Duchenne-dystrophia oroklddésmenete nem-
hez kotott recessziv. Ennek megfeleléen kizarolag
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férfiak betegszenek meg, a betegség atviteléért
pedig a tiinetmentes heterozigéta ndk feleldsek, Az
esetek kb. 1/3-a sporadikus, uj mutdcié eredmé-
nye [5]. Ez tovabb neheziti az ismétlodési kockéazat
meghatarozasat, ugyanis megbizhato heterozigéta
tesztek egyelére nem &llnak rendelkezésre [13], a
genetikai tanacsadas szempontjabdl viszont elsé-
rend(i jelentésége van a karrier allapot tisztazasa-
nak. Obligat heterozigota nd esetében DMD-ben
szenvedé gyermek sziiletésének esélye 25%, ugyan-
is a fin utodok 50%-0s valészinlséggel lesznek be-
tegek. Ilyenkor a prenatalis diagnosztika feltétle-
niill kivanatos. Ha a csaladfa és a laboratoriumi
vizsgalatok alapjan egyértelmlien nem tisztazhato
a heterozigotasag, a kéros génhordozas szazalekos
esélyének és egyéb tényezbknek a figyelembe vé-
telével, egyedi elbiralas alapjan kell donteni a
prenatalis dagnosztika szikségességérol. Természe-
tesen mindig a sziilok joga donteni arrél, hogy a
vizsgalatot igénybe veszik-e vagy sem.

A prenatalis diagnosztika megkozelitésére nap-
jainkban a magzat nemének meghatarozasan ki-
viil a magzati vér kreatinkinaz (CK) [3, 4, T, 8,
9] aktivitdsanak és mioglobin koncentracidja-
nak [12] mérése jon szoba. Tekintve, hogy ezen be-
tegség prenatalis diagnosztikaja nem tekinthetd
megoldottnak, indokoltnak tartjuk sajat idevonat-
kozo eddigi megfigyeléseink ismertetését.

Esetismertetések

I. eset (Azonositdasi szam: GT 156680/a)

H. A-né azért kereste fel Genetikai Tandcsadasun-
kat, mert csaladjiban a DMD halmozottan fordul eld.
Mivel a csaladfan elfoglalt helyzete alapjan heterozi-
gotasaganak szazalékos esélye 509/, ezért szérumaban
meghataroztuk a CK aktivitast és a mioglobin kon-




centraciot (CK = 326 /1, muogiobin — 156 figmiy. A
KeL VIZSBaidLl eledileny aidpjan Hewel'4iglididn Le-
KALELIUK €5 JAVASOLUK, NURY 1Al ©IS0 Leriessege Su-
rall vegye igenyuve a prendidils GlaglosSzusls Leleuu-
segexel, lernessegeneck 16, neiweoen udnszszaodounu-
1s amnIOCEeNLezISL VEegeZIUNK, es d 11apzaivizsejies Le-
nyeszeleinex vizsgalala alapjuan az inwallerin magzal
Kariollipusal 46,XX-nak talallus, A Magzatviz miogio-
pin SZINLJe 40 ng/Ml (NOrmal ertes: b-—ii ng/mi) voit.
I'el0SZKOpOs Verveiell leneluseggel Nelm renaeisezven,
leklniellel arra, hogy az nrauterin magzat fiu volt,
4 lernesseg megszaxitasal Javasoituk, ameuyer a Leo-
nes 18 egyelerteil, A veleles 1NAUKClOja a Zv. geszla-
clos heten 1zu ml v, %g-0s Kivanol exiraamniails in-
slulacioja reven tortent. A veteles soran tavozoti fiu-
mMagzatol patologlal S$zempontbol 1elaolgozluk, vak-
ros4K0pOos ellerest nem eszlellunk, a Korszovettani vizs-
galalok soran a IMusculus guaariceps Kozepso regio-
japol vett es a musculus triceps surae metszeteiben a
UND-re jellegzetes elvaltozasokat talaituk., AZ 1zoin-
IOStok atmerojepen a hasonio Koru, szocialis javallat
alapjan megszakiloll terhessegpol szarmazo lLiumagzat
izommetszelelnez viszonyltva jelentos Kallpermgaao-
zast rigyeltink meg (2—lo umy, Gyakori volt a cent-
rausan elhelyezkead magok eloforaulasa, es a vizs-
galt teriileten belUl az izomrosiok szama Kevesebb
voll, mig az endo- és perumysialis kotoszovet meny-
nyisege emelkedett., A koldokzsinorbol kipreselt es a
magzati szlv punkcioja réven nyert verben meghati-
roztuk a CK aktivitasat es a moglobin koncentraciot
(CK =250 K/1, mioglobin = L1500 ng,;ml).

Il. eset (Azonositasi szam: GT 156680;b)

H. A.-ne rél éven belul ujabb terhesseget vallalt. A
terhesség 17. helében vegeztiik az amniocentézist es
az intrauterin kromoszéma-analizis alapjan a karioti-
pus 46,XX-nek bizonyult. A magzatviz mioglobin kon-
centracidja 37 ng/ml volt. A terhesség kiviselését ta-
nacsoltuk és a 39. héten 3150 g sulyu egészséges le-
anymagzatot szilt. A koéldokzsinérver CK aktivitasa
176 E/l, a mioglobin koncentracidja 74 ng/ml volt.

111, eset (Azenositdsi szdm: GT .156680/c)

Egy evvel a sziilés utdn H. A.-né ujra terhes letf.
Ezen harmadik terhességében az el6zd terhességekben
ajanlott gyakorlatnak megfelelden szintén tortént a
gesztacio 16, hetében amniocentézis. Az intrauterin
kromoszomaanalizis 46,XY kariotipust igazolt. A mag-
zatviz mioglobin koncentraciéja 37 ng/ml volt. Te-
kintve, hogy ebben az id6ben méar rendelkeztiink fe-
toszkoppal és a magzati vérvételhez sziikséges egyeb
feltételekkel, felajanlottuk a magzati vér CK és mi-
oglobin meghatarozasanak lehetGseégét. A hazaspar ezt
nem ohajtotta igénybe venni, és a terhesség megsza-
kitasdt kérték. Az elsé esetnél leirt médon vetélés-
indukciét végeztink, és az elvetélt fiimagzat szivéhél
veért vettiink a szokasos vizsgalatokra, A CK alktivita-
sa 1047 E/l, a mioglobin koncentraciéja 800 ng/ml volt.

IV, eset (Azonositdsi szdm: GT 281481)

K. J.-né 41 éves gravida terhességének 17. hetében
a SOTE II. Né6i Klinikdjan amniocentézis és az OKI
Humaéangenetikai Laboratériumaban intrauterin kro-
moszémaanalizis tortént. A magzat nemének megha-
tarozdsat az indokolta, hogy elsé terhességébél sziile-
tett fingyermeke 15 éves koraban DMD kovetkeztében
halt meg. Az intrauterin magzat kariotipusa 46,XY-
nak bizonyult. Mivel a terhes nehezen akart azono-
sulni a terhességmegszakitas gondolataval (ugy érez-
te, hogy életkora miatt ez az utolsé lehetdsege), az
amniocentézist végzé intézet konziliariusi tandcsadés-
ra hozzank iranyitotta. Jelentkezésekor terhessége 22
hetes wvolt, az altalunk végzett amniocentézis soran
nyert magzatvizben a mioglobin koncentraciéja 14
ng/ml-nek bizonyult. A terhest6l a heterozigotasiag
tisztdzdsa céljabdl a szokasos vizsgalatokra vért vet-
tink. A CK aktivitasa 26 E/l, a mioglobin koncentra-
cidja 60 ng/ml volt. Ezen vizsgalati eredmények alap-
jdn nagy valészinfiséggel felmeriilt annak a lehetdsé-
ge, hogy a konzultdns a DMD-re nézve nem heterozi-
géta, tehdt a csaladban talalhaté egyediili beteg sze-
mély (a konzultans elsé fia) Uj muticié kévetkezté-
ben létrejott betegséghen szenvedett. Tekintettel a he-
terozigétasag ellen sz6lGé laboratériumi értékekre, a
magzatviz normalis mioglabin szintjére, az intrauterin

Mmagzat betegségének 500/-0s eiméleti kockdzatat G-
25%p-ra csikkenthetének itéltiik. Ennek ismeretében a
hazaspir az anya életkorara és az eldérehaladott gesz-
tacios hétre, a terhesség kiviselése mellett dontott, A
40. héten 2600 g sulyd fitimagzat sziiletett. A koldok-
zsinér-vér CK aktivitdsa 5354 E/1, a 3. napon vett fej-
bérvér CK aktivitdasa 450 000 E/1, mioglobin szintje 840
ng/ml. A csecsemé fizikalis és mentalis fejlédése za-
vartalan, azonban a magas értékek nagy valdszinu-
séggel arra utalnak, hogy a gyermek DMD-hen szenved

V. eset (Azonositdsi szaim: GT 137180)

G. S.-né 30 éves harmadszor terhes azért kereste fel
Genetikai Tandcsaddsunkat, mert elsd gyermeke DMD-
ben szenved, masodik terhessége pedig spontan veté-
léssel végzddott. Csaladjaban tébb betegrél nem tud,
4 egészséges filtestvére, névérének pedig egy egész-
séges fia van. Szérumdnak CK aktivitisa 184 E/l, mi-
oglobin koncentraciéja 30 ng/ml volt. A terhesség 13,
hetében elvégzett amniocentézis utjan nyert magzat-
viz sejttenyészeteinek vizsgalata alapjan az intraute-
rin magzat kariotipusat 46,XY-nak talaltuk. A mag-
zatviz mioglobin szintje < 10 ng/ml volt. Az anya a
fiamagzat ellenére a terhesség kiviselése mellett din-
tott. A geszticid 39. hetében 3100 g-os fiumagzatot
szilt. A sziilés korai lepénylevalas miatt csaszarmei-
szés Utjdn toértént, és az uterus izomzatinak kiterjedt
destrukeiéja miatt uterus amputaciot is végeztiink. A
kéldokzsindr vérében a CK aktivitis 109 E/l, a mio-
globin koncentraciéja pedig 265 ng/ml volt, A csecse-
mé jelenleg kilenchénapos, mind fizikalisan, mind
mentalisan megfelelgen fejlett. A laboratoriumj érté-
ll;;ek alapjan nagy valoszintliséggel nem szenved DMD-
en.

Megbeszélés

A Duchenne-tipusu izomdystrophia prenatalis
megeldzésére elsdsorban az intrauterin magzat ne-
mének meghatdrozasa kinalkozik, A leanyutodok
ebbdl a szempontbol egészségesek, igaz 50%-ban
heterozigotak, tehat a betegség atvivéi lesznek.
Igy leanymagzat esetén a terhesség kiviselhetd,
Mivel a fiumagzatot visels terhességek megszaki-
tasdval megakadalyozzuk az 50%-o0s eséllyel egész-
séges fiuk vilagrajottét is, érthetd az igény olyan
madszerre, mely lehetévé tenné az egészséges és
beteg magzatok elkiilénitését. Amig a betegség pa-
tomechanizmusa nem ismert, specifikus diagnosz-
tikus modszer kidolgozdsa sem varhato, A beteg
fitk szérumaban sziiletéskor és késébb is, tehat
joval a klinikai tiinetek megjelenése elitt, a krea-
tinkindz (CK) aktivitas jelentds, mintegy 25—50-
szeres emelkedést mutat [2, 17]. Ez képezte az
alapjat annak a feltételezésnek, mely szerint az a
patologids folyamat, mely mar a preklinikai sta-
diumban a CK szint ndvekedéséhez vezet, varha-
téan a DMD-ben szenvedd intrauterin magzatban
is jelen van, és mara 16—18. gesztaciés héten ki-
mutathatd a magzati szérum CK aktivitasanak
emelkedése révén, Mahoney és misai [9] két DMD-
re nézve magas kockazatd terhességben fetoszkop
segitségével a placenta magzati felszinén futé ér-
b6l aspiracios technikaval nyertek magzati vért. A
fetoszkopidt megel6z6en természetesen amniocen-
tézis és magzatvizsejt kromoszémaanalizis tortént,
mely fit magzatot igazolt. Az egyik esetben a kont-
rollesoporthoz viszonyitva jelentés CK szint emel-
kedést talaltak a magzati szérumban. A terhessé-
get a 20. gesztaciés héten megszakitottak, és a
patolégiai feldolgozas aldtdmasztotta a prenatalis
diagnozist. A masik magzati vérminta CK aktivi-
tdsa normalis volt, a terhesség problémamentesen
folytatodott terminusig, s a gyermek egészséges-
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nek bizonyult. Dubowitz és mtsai [3] ..egy normal
fiumagzat megmentésérdl” szdmoltak be Duchen-
ne-dystrophia prenatalis diagnozisa kapesan. Az
obligat karrier né terhességének 19. hetében fe-
toszkop segitségével a placenta magzati felszinén
futé er direkt punkciéja révén nyert magzati vér-
minta CK aktivitasa normalis volt, és a fit aszii-
letés utdni vizsgalatok szerint is egészseges. Iona-
sescu és mtsai [8] szintén olyan esetrdl szamolnak
be, ahol az obligat karrier nének magzati szérum
CK analizise utan a normal érték alapjan a ter-
hesség kiviselését tanacsoltak, az ujszilottkorban
6s a késdbb vett vérminta CK aktivitasa, valamint
az elvégzett quadriceps biopszia hisztologiai fel-
dolgozasa szerint azonban a fiu betegnek bizo-
nyult.

Emery és misai [4] vizsgalatsorozatot végeztek
annak megitélése céljabdl, hogy mennyire meghbiz-
haté6 modszer a magzati szérum CK analizise a
Duchenne-dystrophia prenatalis diagnosztikajaban.
Megfelels szamu kontroll magzat mellett hét olyan
magzat musculus quadricepsének hisztologiai fel-
dolgozasat végezték el a szérum CK analizissel
egyidejileg, ahol a terhességmegszakitas Duchen-
ne-dystrophia emelkedett kockazata miatt tortént.
Négy magzatban mind a szévettani vizsgalat, mind
2 szérum CK aktivitdas meérése normdlis eredmeényt
adott. Harom magzat a szivettani feldolgozas sze-
rint Duchenne dystrophias volt, ezek koziil azon-
ban csak egy esetben talaltdk a CK aktivitast
emelkedettnek a szérumban. Ezek alapjan a mag-
zati szérum CK analizist a Duchenne betegség
prenatalis diagnosztikajaban nem tartjadk megbiz-
haté modszernek. Mas szerzék is ovatossdgra inte-
nek hasonlé tapasztalatok alapjan {7, 14].

Sajat eredményeink is ezt tamasztjak ald, hiszen
a kot terhességmegszakitasra kerild esetbdl, ame-
lyekben a magzatok betegséget szovettanilag iga-
zolni lehetett, csak az egyik szérum CK aktivitasa
volt magas (II1. eset), mig a masikban az aktivitas
nem volt egyértelmiien emelkedett. (I. eset). Igaz,
hogy a két kiviselt terhességhdl szarmazd fiimag-
zatok esetében a CK aktivitas mértéke korrelalt a
klinikai diagnozissal, de nem lehet tudni, hogy ez
a 18—20. gesztacios héten is igy lett volna-e.

Biztaténak igérkezett a par éve ajanlott miog-
lobin meghatarozas a DMD diagnosztikajaban, A
betegek szérumaban RIA technikaval mérve 90—
100%-0s gyakorisdggal a mioglobin szintet emel-
kedettnek talaltak [10, 11]. Norregaard—Hansen és
mtsai [11] vetették fel a gondolatot, hogy a miog-
lobin szint meérése a magzatvizben esetleg felhasz-
nalhatdé prenatalis diagnosztikus madszerként is,
hiszen a mioglobin a CK-val ellentétben kis mole-
kulasulyu anyag, mely a magzati vesemUkodés re-
vén bejuthat a magratvizbe.

Elsé esetiinkben az 50%3-0s valdszintiséggel be-
teg fiumagzat a hisztologiai feldolgozas alapjan
egyeértelmien betegnek bizonyult. Felmeriilhet an-
nak a gondolata, hogy a magzatvizben talalt emel-
kedett mioglobin koncentraci6 a magzat betegsé-
gének jelzdje lenne [12]. Tovabbi eseteink ortéke-
lése azonban ezt nem tamasztja ala, hiszen ugyan-
annak a terhesnek kovetkezé két terhessegében is
magas volt a magzatviz mioglobin koncentracioja,
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pedig csak az egyik magzat volt beteg. Ugyanak-
kor a IV. esetben normalis mioglobin szint elle-
nére is beteg magzat sziilletett, jollehet az V. eset-
ben az egészséges magzatnak a magzatvizében
normalis volt a mioglobin koncentraciéja.

Elképzelhets, hogy a masodik esetben talalt ma-
gas magzatviz mioglobin koncentracié a leAnymag-
zat heterozigotasigival lenne Osszefliggesben, meg-
is inkabb — tekintettel arra, hogy H. A.-né mind-
harom terhességében azonos mértékben volt emel-
kedett a magzatviz mioglobin szint — az a valo-
szind, hogy a magzatviz mioglobin koncentraciéja
nem az intrauterin magzat, hanem az anyal szeé-
rum mioglobin szintjének a fiiggvénye.

Ot esetiink kapesan azt a kovetkeztetést von-
hatjuk le, hogy legkdvetkezetesebben a magzat
szérumanak mioglobin koncentracidja jelezte a
magzat betegséget.

Wuyatt [15, 16] DMD-ben szenvedd betegek bor-
fibrolaszt tenyészeteinek elektromikroszképos
vizsgalata sordn olyan specialis, valtozatos forma-
ju, sotétre festédd citoplazmatikus inkluzickat ta-
lalt, melyek egészséges egyének fibroblaszt tenyé-
szeteiben nem voltak kimutathatok. Felhivja a fi-
gyelmet arra, hogy amennyiben ezeket a zarvany-
testeket magzatviz fibroblasztokban is sikertilne ki~
mutatni, a modszer a DMD prenatalis diagnoszti-
kajaban is alkalmazhatd lenne. Egyelére ujabb
ilyen iranyu kozlésr6l nem olvastunk, Ugy néz ki
tehat, hogy mind az irodalmi, mind a sajat tapasz-
talatainkat figyelembe véve egyértelmlien megbiz-
haté prenatalis diagnosztikus médszer a DMD in
utero felismerésére jelenleg nem all rendelkezésre.
Biztatoak a magzati szérum mioglobin koncent-
raciojanak vizsgilatan alapuld eddigi megligyelé-
seink, azonban lovabbi adatgytijtesre van szukség
a kérdés végleges megvalaszolasahoz.

IRODALOM

1. Bundey, S.: A genetic study of Duchenne mus-
cular dystrophy in the West Midlands. J. med. Ge-

net, 18, 1 (1981). — 2. Dubowitz, V.: Muscle disor-
ders in childhood. Philedelphia, W. B. Saunders, 1978,
pp. 33—34. — 3. Dubowitz, V., B. van Iddekinge, C.

H. Zelleger, P. Cancilla: Fetal serum-creatine-
brandt, D. W, Moss: Prenatal diagnosis in Duchenne
muscular dystrophy: salvage of normal male fetus.
Lancet 1, 90 (1978). — 4. Emery, A. E. H,, D. Burt,
V. Dubowitz, I, Rocker, D, Donnai, R. Harris, P, Don-
nai: Antenatal diagnosis of Duchenne muscular dys-
trophy, Lancet 1, 847 (1979). — 5. Emery A E H, R
Morton: Genetic counseling in lethal X-linked disor-
ders. Acta Genet. med. Gemellol. 18, 534 (1968). — 6.
Gardner-Medwin, D.: Mutation rate in Duchenne type
of muscular dystrophy. J. med. Genet. 7, 334 (1970). —
7. Golbus, M. S., J. D. Stephens, M. J. Mahoney, J.
C. Hobbins, F. P. Haseltine, C. C. Caskey, B. @. Ban-
ker: Failure of fetal creatine phosphokinase as a di-
agnostic indicator of Duchenne muscular dystrophy.
N. Engl, J. Med. 300, 860 (1979). — 8. Ionasescu, Vs,

H. Zelleger, P. Cancilla: Fetal serum — creatine-
phosphokinase not a valid predictor of Duchenne
muscular dystrophy. Lancet, 2, 1251 (1878). — 9, Ma-

muscular dystrophy. Lancet, 2, 1250 (1978). — 12. Ti-
honey, M. J., F. P. Haseltine, J. C. Hobbins, B. Q.
Banker, C. T. Caskey, M. S. Golbus: Prenatal diagno-
sis of Duchenne muscular dystrophy. N. Engl J. Med.
297, 968 (1977). — 10. Nicholson, L. V. B.: Serum my-
oglobin in muscular dystrophy and carrier detection.
J. Neurol. Sci. 51, 411 (1981). — 11, Norregaard-Han-




2lle-
set-
:ben

1ag-
16g-
ind-
nel-
ald-
i0ja
SZ6~

70n-
gzat
e a

bér-
Spos

ta-
nyé-
v fi-
iny-
a ki-
szti-
jabb
z ki
1asz-
sbiz-
) in
Agre,
ent-
jelé-
kség

mus-

Ge-
isor-
1978,
e, C.
tine=
enne
etus.
Burt,
Don-
dys-
R.
isor-
— 6.
type

y, J.
Ban-
1 di-
yphy.
i W
tine-
enne
. Ma-
), To-
3. Q.
12no-
Med.
my-
'tion.
Han-

sen, K., A. Lademann, B. Norgaard-Pedersen: Poten-
tial of radioimmunoassay of myoglobin in amniotic
fluid and serum in prenatal diagnosis of Duchenne
muscular dystrophy. Lancet 2, 1250 (1978), — 12, Ao-
rik, O., K. Norregaard-Hansen, M, Szokol, K. Csécsei,
A, Harsdnyi, Z. Papp: Prenatal diagnosis of Duchenne
muscular dystrophy by radioimmunoassay of myoglo-
bin in amniotic fluid. Clin. Genet, 21, 354 (1982). —
13. Tordk O., Szokol M., Mechler F. Didszeghy P.,
Harsinyi A., Szabé M., Polgir K., Papp Z.: Gene-
tikai tanacsadas Duchene izom-dystrophidban. Magy.
Néorv., L. Kozlés alatt, — 14. De Vore, G. R., M. J.
Mahoney, J. C. Hobbins: Antenatal diagnosis of hae-
moglobinopathies, haemophilia, Von Willebrand’s di-
sease, Duchenne’s muscular dystrophy and chronic
granulomatous disease by fetal blood analysis. Clin.
Obst. Gynaec. 7, 41 (1980). — 15, Wyatt, P. R., D. M.
Cox: Utilization of electronmicroscopy in the prena-
tal diagnosis of genetic disease, Hum. Hered. 27, 22
(1977). — 16. Wyatt, P. R, D. M. Cox: Duchenne’s
muscular dystrophy: studies in cultured fibroblasts.
Lancet I, 172 (1977). — 17. Zellweger, H., A, Antonik:
Newborn screening for Duchenne muscular dystrophy.
Pediatrics 55, 30 (1975).

Toporx, O, Cato, M, ®ewyum, J., Myc-
oex, Jl, Xapwaunu, A, Coxon, M, Ilannm,
3.0 Hannste & npenamanbnoill dugzHocmurke Oucmpogiu
Mmycieyaamypol no muny Duchenne

Ilo gannbiM Haykd HaweH 3pbl JIEYUTB NPOrPECcCHB-
HYI0 JHCTPOQHI MYycKyJgarypel no tuny Duchenne
HEBO3MOXHO, ['eHeTHYecKHIt coBeT M reHeTHYecKoe
HCCJACHOBAHHE MOXKET JaTh BO3MOMKHOCTb NMPEAYNpPeaLTh

sabonepanue. BBuay toro, uro safoneBaHue CBA3b-
BaeTcss K X XPOMOCOMBI, OnpejeseHHe noja nnoxa
HCMOJIb3YeTest B nepBomM atane. Hpome aToro asTophl
HeenenoBaanm y 5 takux Gepemennbix KK axktusHocTb
H KOHUEHTPauHsi MHOrI00HHA B KPOBH MJI0OAA H OKONO-
NUIOAHBIX BOAAX. X MHEHHE, YT0 MOMKHO 03KHIATh PE3Y Jlb-
TAT NPH onpejieeHHH MHOII00HHA, XOTH NpeHATaANbLHAS
AMArHOCTHKA BTOI0 3a00JIEBAHHST 110KA COBEPHICHHO He
peuieHa.

Koawuesvie caoga: nHeTpodus MycbKyaaTypbl 1o Ty
Duchenne, kpeaTHHHH-KHHA3, MHOITO0HH, FeHeTHYECKas
KOHCYIbTALHS, TPeHaTalbHas JIHArHOCTHIA

Tordk, O, Szabd, M., Fésiis, L., Muszbelk,
L., Harsdnyi, A; Szokol, M., Papp, Z.:
Data contributory to the prenatal diagrosis ot Hhe Duchenne
musculur dystrophy

At the present state of knowledge Duchenne muscular
dystrophy (DMD) is an incurable disease. Its occur-
rence can be prevented by genetic counselling. Because
of its X-linked recessive inheritance, the first approxima-
tion to its prenatal diagnosis is the sex determination
of the fetus. Beyond determining fetal sex authors
studied, the CK-activity and myoglobin concentration
in the fetal serum and amniotic fluid in five high-risk
pregnancies. In their view results are most likely to be
expected from analysing the myoglobin concentration
of the fetal serum, though the prenatal diagnosis of the
disease vet cannot be regarded as solved.

Key words: Duchenne muscular dystrophy, creatin-
kinase, myoglobin, genetic counselling, prenatal diag-
nostics,
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