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A leggyakoribb szimbeli kromoszéma-rendellenességekre
magas kockdzata terhességek korai felismerését az utéb-
bi években egyre hatékonyabb szlirévizsgilatok teszik le-
hetévé. A szliréprogram sorin kiemelt pozitiv esetekben
a betegség biztos igazoldsira vagy kizdrisira eddig csak
a vetélés kockizataval jaré invaziv diagnosztikus méd-
szerek révén volt lehet6ség. A prenatilis diagnosztikdban
napjainkban azonban egy paradigmaviltds zajlik. Az anyai
vérben keringé szabad magzati DNS vizsgdlatin ala-
pulé un. non-invaziv prenatilis tesztek (NIPT) ma még
ugyan meglehetésen drigik, de szerte a viligon folyama-
tosan novekszik az igény irintuk, hiszen a 21-, a 18- €s
a 13-as triszémidra csaknem 100%-os szenzitivitdsinak
és specificitistinak bizonyultak. Egyel6re azonban csak
az emelkedett kockizati esetek tovdbbi vizsgdlatara, un.
masodlagos sziirévizsgilatként ajanlhatéak az invaziv be-
avatkozisok szamanak csokkentése érdekében, és a tesz-
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tet megel6z6 és kovetd felviligositds kizdrdlag genetikai
tanacsadds keretében torténhet. Szerzé az el6addsban
magyardzatot ad arra, hogy a rendelkezésre ll6 irodalmi
adatok alapjin miért nem javasolhaté egyelére a NIPT
vilogatds nélkiil valamennyi terhességben. Hangsilyoz-
za, hogy a legkorszer(ibb els6lépcsds szlirdvizsgalatként
tovabbra is az elsé trimeszteri kombindlt teszt ajinlha-
t6, és a Magyar Sziilészeti és Nogyogyaszati Ultrahang
Tarsasig (MSZNUT) viltozatlanul a Fetal Medicine
Foundation (FMF) min&ségbiztositisi rendszeréhez tor-
téné csatlakozdst javasolja tagjai szdmdra annak érdeké-
ben, hogy ez a médszer hazinkban is az elvirhat6 magas
szenzitivitassal és specificitissal mikodjon. Az el6adas
egy dttekintést nydjt a legijabb magyarorszdgi szakmai
protokoll alapjin arrél, hogy a szirési rendszerbe hogyan
illeszthetéek be a Magyarorszagon elérheté 4j non-invaziv

DNS alapu prenatalis tesztek.
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