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Osszefoglalds: A szerz6k 154 genetikai amniocentesis utdn nyo-
mon kovették a terhességek sorsdt és kimenetelét. Vizsgdltak az
Ujsziilotteket, és 1 éves korban gyermekgydgydszati és pszichold-
giai utdnvizsgdlattal gy&z&dtek meg a gyermekek testi és szellemi
fejlédésérl, érzékszervi, beszéd- és mozgdsfejletiségérsl. Ered-
ményeik alapjdn a genetikai amniocentesist megfelel§ szakérte-
lemmel és koriiltekintéssel végezve veszélytelen beavatkozdsnak
tartjdk, a gyermekeken sériilést, novekedésbeli és/vagy szellemi
visszamaradottsdgot nem taldltak. Hangsilyozzdk, hogy a nyo-
monkovetéses vizsgdlatok megszervezése, a korrekt praenatalis

diagnosztika alapvetd feltétele.
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A genetikai amniocentesis kozvetlen szo-
védményének tartott id6 elStti burokre-
pedés, persisztdlé magzatvizszivdrgds, eset-
leg spontdn vetélés az amniocentesist ko-
vet§ 1—2 héten beliil szokott jelentkezni
[1,2]. Természetes igény tehdt, hogy a
genetikai ammniocentesist kdvetSen a ter-
hesség végéig a terhest még 1-2 alka-
lommal ellen8rzé vizsgélatra hivjuk vissza.
Ezek sordn meg lehet gy6z6dni a magzat
megfelel6 novekedésérél, a magzatviz
mennyiségérél, és amennyiben a terhes
panaszmentes és fizikdlis vizsgdlattal sem
taldlunk eltérést, nyugodtan engedjiik a ter-
hességet tovabb viselni. Ezzel azonban még

* Dr. Arvay Séndor professzor ur 80. sziiletés-
napjra. Az Egészségiigyi Minisztérium 9. szdmu
kutatdsi féirdnydhoz elfogadott témadban végzett
kutatdmunka alapjdn (Szdmjel: 09/2-29/112)

nem fejez&dott be a genetikai ellatds, hi-
szen jogosan merll fel 3 kérdés, amennyi-
ben a terhesség sziiléssel végzGdik. Az els§
elvirds, hogy mind a hdzaspir, mind az
orvos szdmdra biztosan meggy6z8 legyen,
hogy a tliszirds a magzat fejlédését, nove-
kedését nem akadilyozta, sérulést, rend-
ellenességet nem okozott.

A miésodik kérdés, amire lehetSleg uj-
szlilottkorban vdlaszt kell adni, a praena-
talis diagndzis helyességének genetikai, bio-
kémiai vagy morphologiai igazoldsa. Ez
természetesen a korrekt genetikai elldtds
alapvetd feltétele.

Végiil igen fontos, hogy az amniocen-
tesis nem okozott-e anyai komplikdciot,
vagy placentaris rendellenességet, nem
kell-e szdmolnunk gyakoribb alkalmazdsa
esetén a szilési szovédmények szdmdnak
ernelkedésével?
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I tdbldzat

Az amniocentesis indikdcidi (Debreceni OTE N&i Klinika 1977. dprilis 1-1982. augusztus 31.)

Javallat Esetszdm
Anyai életkor > 35 29
El6z6 21-trisomids gyermek 11
Translocatio, mozaikossag a csaladban S
X-hez kotott artalmak (haemophilia, Duchenne-dystrophia stb.) 12
Enzymopathidk 49
Fejlédési rendellenességek 48
Osszesen: 154

Természetesen ezen kérdésekre csak a
sziilés, illetSleg a sziletés utdn kereshetjiik
a vilaszt. Erthetd, hogy a praenatalis diag-
nosztika mind szélesebb korl alkalmaza-
sdval parhuzamosan minden munkacsoport
igyekszik gyermekgyogydszati utdnvizsgi-
latokat végezni és eredményeit Gsszegezni
[7, 8, 12]. Ezekbdl az osszedllitdsokbol ki-
deriil, hogy taldltak az amniocentesisre
visszavezethetS bdérsériiléseket az ujsziilot-
teken [4, 15, 17], gyakrabban lehetett ész-
lelni respiratiés elégtelenséget az elsd
24 érdban és érdekes médon szignifikdnsan
gyakrabban taldltak ortopéd eltéréseket,
igy csip6ficamot, dongaldbat [6, 9]. Neuro-
l6giai és pszichologiai szempontbdl eltérést
nem észleltek [3, 5, 16].

Mindezek ismeretében elhatdroztuk a
genetikai amniocentesisen dtesett terhessé-
gekbdl sziiletett gyermekek vijsziilottkori és
egyéves életkori gyermekgydgydszati és
pszicholdgiai vizsgdlatat.

Anyag, mddszer és eredmények

A Debreceni N6i Klinika Genetikai Ta-
ndcsaddsdan 1977. dprilis 1. (a szakrendelés
hivatalossd vdldsa) és 1982. augusztus
31. kozott 154 genetikai amniocentesist vé-
geztink. Az indikdcidkat az I tdblizat
tartalmazza. Az amniocentesis technikdjat,
feltételeit és szabalyait mds helyen ismer-
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tettiik [10, 11]. Ugyanazon sziilész végezte
az amniocentesist. /20 esetben ultrahang-
diagnosztika védelmében, 34 esetben anél-
kil (,,vakon”) végeztik a beavatkozist.
Ugyanazon terhességben § esetben kétszer
végeztiink amniocentesist. Erre az els¢ si-
kertelen tenyésztés miatt volt sziikség. Vé-
res magzatvizet 11 esetben nyertiink. Mag-
zatvizszivdrgdst hiivelyen keresztil két eset-
ben észleltiink.

Tekintve, hogy az amniocentesist kove-
téen a sziiléseknek 70%-a zajlik a debreceni
klinikdn, ezért az ujsziilottkori dltaldnos
gyermekgyodgydszati vizsgdlatot a szlilészeti
intézmény neonatoldgusa végezte el. Ezen
vizsgilatok sordn tdjékozédtunk a terhes-
ségi korrdl, a szilletési sulyrdl, hosszrol,
fejkorfogatrdl, a magzat nemérdl, Apgar-
statusdrol, esetleg ldthatd sériilésekrdl,
rendellenességekrél. Amennyiben egyszer(
fizikdlis vizsgdlat alapjan keresett és a
praenatalis diagndzis révén kizdrt rendelle-
nesség nem volt diagnosztizdlhatd, tgy
ezen genetikai vizsgdlatra az anydt ujszii-
l6ttjével visszarendeltiik, és mi végeztik el
a tovdbbi kivizsgdldst abban az esetben is,
ha a szilést vezet§ intézménytsl olyan
visszajelzést kaptunk, hogy az ujsziilottet
nem talaltdk egészségesnek.

Az 1 éves korban végzett gyermekgyo-
gydszati utdnvizsgdlat sordn célunk az volt,
hogy meggy&z6djiink a gyermek testi és
szellemi fejlédésérsl, érzékszervi, beszéd és
mozgdsfejlettségérsl, kontaktust teremtd



II tdbldzat

A terhességmegszakitds (indukdlt korasziilés) javallatai a praenatalis diagnosztika eredménye alapjin
(1977. dprilis 1-1982. augusztus 31.)

Magzati betegség (rendellenesség)

Esetszdm

21-trisomia®

21/22 kiegyensulyozatlan translocatio

13 monosomia/normal mozaikossag*
Hydrocephalia (X-hez kotott, izoldlt)

Fil magzat (DMP, X-hez ktott izomatrophia)

Cystikus fibrosis (egy duodenum atresidt beleértve)

Metachromatikus leukodystrophia
VelGesGzarodasi rendellenesség
Hydrops fetalis (non-immun)
Hygroma colli

Thanatophor dysplasia

Rubeola fetopathia

Meconium peritonitis

i e el ~® TR AN i S N S Y

Osszesen:

43

* Megjegyzés: két chromosomaaberratio a tervezett terhességmegszakitds elGtt spontdn vetéléshez

vezetett.

képességérdl, esetleg akut vagy krénikus
betegségérol.

A debreceni genetikai tandcsaddson vég-
zett amniocentesiseket kovetden rutinsze-
rien végezzik az egyéves utdnvizsgdla-
tokat. A terhességmegszakitdsra keriilt ese-
teket embryopathologiai szempontbél dol-
gozzuk fel. A terhességmegszakitds javalla-
tait a II. rdbldzar tartalmazza. Spontdn
vetéléssel 6 terhesség végz8dott, ebbdl
2 a chromosomaaberratio miatt tervezett
megszakitds el§tt zajlott le, a fennmaradé
4-b6l pedig 1 foetus az embryopathologiai
vizsgdlat alapjdn Mayer-Rokitansky-Kiis-
ter-Hauser-syndromdsnak bizonyult. A 154
esetb&l tehdt 3 spontdn vetélés okdt nem
tudtuk  kideriteni, ezek a vetélések
ugyanis nem a klinikdnken  zajlottak le.
2 terhesség a 36., illetve a 38. héten intra-
uterin elhaldssal végzddott, egyik esetben
koldokzsindr sodrédds, mdsik esetben su-
lyos toxaemia volt az elhalds oka. Emlitésre
mélté, hogy a 3 spontdn vetélés és a 2 int-

rauterin elhalds az id6s anyai életkor cso-
port 29 esete koziil kertilt ki. A terhességek
kimeneteleit a /1]. tdblizar tartalmazza.

Leszdmitva a terhességmegszakitdsra ke-
ril§ pathologids eseteket, spontdn vetélé-
seket és azokat a terhességeket, amelyek
még folyamatban vannak, eddig 87 kiviselt
terhességbdl sziiletett gyermek vizsgalatdrol
kellett gondoskodnunk. A sziilgk koziil ed-
dig 46-an igényelték és igénybe is vették
Gyermekklinikdnkon a kivizsgaldst.

A fizikdlis vizsgdlatokat a szokdsos gyer-
mek- és ideggyodgydszati modszerekkel vé-
geztik, Kkiegészitve a szomatikus stdtus
(testsuly, testmagassdg, fejkorfogat) méré-
sével. Az utdbbiak értékelése a hazankban
haszndlt standard percentilis tdbldzatok ér-
tékeivel valé Osszehasonlitds alapjdn tor-
tént. A pszichomotoros fejlertseg vizsgéla-
tdra a Buchler-Hetzer fejlettségi szlirStesz-
tet alkalmaztuk. A mentalis szint ellenrzé-
sére és részletesebb pszicholdgiai vizsgilat
elvégzésére a Bayley-tesztet haszndltuk.
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III. tdbldzat

A terhességek kimenetele

Esetszdm

Kiviselt terhesség 87
Abortusarteficialis (indukalt korasziilés) 41
Spontdn vetélés 6
Intrauterin elhalds (a 36—38. héten) 2
Ujsziilottkori exitus -
Terhesség folyamatban 18

154

Osszesen:

1V. tébldzat

A killonés figyelemmel vizsgdlt elvdltozdsok megoszldsa 70 gyermeken

Esetszam

Szomatikus retardatio

Korahoz képest elmaradott szellemi fejlettségi szint

Luxatio coxae congenita

CsipG dysplasia

Dongalab

Torticollis, scoliosis
Potter-syndroma

Haemangioma

Naevus

Heg vagy karcolds nyoma a bSrén

W W

o o=

Egyéb:
Nephrosis
Szivzorej

Tovébbi 24 esetben a gyermekeket vizs-
gdlé gyermekgyogydsz kollegdtol értékel-
het§ informdciét kaptunk. A 70 gyermek
kiilénos figyelemmel vizsgdlt elvdltozdsait a
1V. tdbldzar tartalmazza.

A tdbldzat adatait 4ttekintve elmond-
hatjuk, hogy a vizsgdlt gyermekeken sem-
minemd, az amniocentesisre visszavezet-
hetd elvéltozést vagy rendellenességet nem
taldltunk gyakrabban, mint az dtlagpopuld-
ciéban ismert. A gyermekek inkdbb tultdp-
laltak (sziiletési sulyukat a terhességi hetek

“fliggvényében az 1. dbra mutatja) kilo-
nosen gondozottak voltak, sok esetben
mdr-mdr koérosnak volt itélhet6 a sziilk
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aggdlyoskodd féltése, szeretete. Bizonyos
értelemben ez érthetd is, hiszen ezeknek a
gyermekeknek a sziiletése el§tt sziileik mar
tragédia részesei voltak, és ezek a gyer-
mekek genetikai gondozds védelmében
sok-sok sziili dldozat révén jottek a vi-
lagra.

Emlitésre mélté még, hogy szilészeti
komplikdcid egy esetben sem fordult el§, a
csdszdrmetszés gyakorisdga esetiinkben ala-
csonyabb volt az dtlagndl. Ennek indi-
kdcioi: placenta praevia, relativ térardnyta-
lansdg és placentaris insufficientia voltak.

Elmondhaté tehdt, hogy az amniocen-
tesis az anydra nem jelentett veszélyt, és
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Terhességi hét
1. dbra. Genetikai amniocentesis utdn sziileteit
gyerimekek sziiletési sulypozicioi a Bazso-féle
percentiljs gérberendszeren

nem emelte a sziilési szovédmények szdmat
sem. A két intrauterin magzati elhalds oka
(koldokzsinér sodrédds, illetve toxaemia)
véleménylink szerint nem lehetett dsszefiig-
gésben az amniocentesissel.

Placentaris és ujsziilottkori szovsd-
mérnyek nem voltak, IRDS-rél, élesztést
igényl6 Apgar-statusrél, jelentSs hyperbili-
rubinaemidrél nem tudunk.

Megbeszélés

Felmertiil a kérdés, hogy mi lehetett az
oka, illetve magyardzata, hogy egyes beszd-
moldk az utdnvizsgdlatok sordn a kontrol-
lokhoz képest gyakrabban észleltek ortho-
paediai  elvdltozdsokat és bdrsériléseket
16,9]. Anyagunkban ilyenek nem for-
dultak el8. A magyardzatot taldn abban
kell keresniink, hogy az idézett beszdmo-
l6kban nem egy, hanem t6bb orvos végezte
az amniocentesist, mivel az ultrahangvizsgd-
latot 6k is minden esetben elvégezték a
beavatkozds el6tt.

Schmidr és mtsai [14] hozzdnk hason-
l6an az esetek 1,5%-dban észleltek spontdn
vetélést, és felhivjdk a figyelmet arra, hogy
a tervezett vetélés-inductio el6tt is gyakran
bekovetkezik spontdn vetélés (esetiinkben

2 esetben fordult el§). Lényeges azt is
hangstlyozni, hogy vannak, akik a terve-
zett amniocentesis el6tt elvetéltek. Anya-
gunkban is volt 3 ilyen eset. Ha ezekben az
esetekben az amniocentesist 1—2 héttel ko-
rdbbra terveztiik volna, a spontdn vetélé-
seket kénnyen az amniocentesis kovetkez-
ményének tarthattdk volna.

Crandal és mtsai [2] anyagdban a spon-
tdn vetélési ardny 1,3%, mig halvasziiletés
1,4%-ban fordult el8. Ez megfelel az dlta-
lunk tapasztalt értékeknek, és nem maga-
sabb az dtlagndl.

Nagyon elképzelhetd, hogy a nem sze-
rencsésen végzett amniocentesis sordn az
idézett sorozatokban hetekig persisztdld
magzatviz szivdrgdsa zavarhatta meg a mag-
zatviz dinamizmusdt és igy az oligohydram-
nion vezethetett a magzat kényszertartd-
séhoz és kovetkezményes orthopaediai el-
valtozdsokhoz. Eseteinkben 154 genetikai
amniocentesisb&l 2 esetben észleltiink mag-
zatvizszivdrgdst, amelynek okdt a magzat
alapbetegségére visszavezethet6 hydram-
nionnal magyardzhattuk.

Osszefoglaléan elmondhatjuk, hogy az
amniocentesis megfelels koriiltekintéssel és
gyakorlattal végezve a praenatalis diagnosz-
tika megbizhaté mddszerének tekinthet6.
A genetikai amniocentesisen dtesett terhes-
ségbdl sziletett gyermekek testi és szellemi
fejlettsége nem marad el az dtlagostol,
sériléseket, rendellenességeket nem észlel-
tink. Egyes tanulmédnyok mindenesetre azt
allitjak, hogy az iskolds korban is célszerd
megvizsgdlni ezeket a gyermekeket, hogy a
minimal cerebral laesio és enyhe fejlédési
retardatidk vizsgdlatdval a perinatalis torté-
nések ma még nem ismert esetleges kovet-
kezményeit is felismerhesstik [ 13].
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B. Bapanu, A. Kasumup, A.
®enu, I[l. CeBepenun u 3. [Tanmn:
Hccnedosarue demeii poousuiuxcs nocae ze-
HemuyecKo20 AMHUOYeHme3a

ABTODHBI nocJie 154 reHeTHYECKHX aMHHO-
30B LIEHTENPOCJEXKHBAIH CyAbOy H BBIXOJ

OepemeHHocTell. MccienoBain HOBOPOIK-
JEHHbIX H B l-JIeTHeM BO3pacTe nejHaTpH-
YeCKHMH H MNCHXOJIOTHYECKHMH HCCJIeN0-
BaHHSIMH KOHTPOJIHPOBAJIM (PU3HUECKOE H
YMCTBEHHO€ Dpa3BHTHE [JeTeH, pa3BUTOCTb
HX OPraHoOB YyBCTB, pe4Yd H JABH>KeHuH. Ha
OCHOBE MOJIYYEHHbIX DPE€3YJIbTATOB IE€HETH-
YeCKHH aMHHOLEHTE3 NPH BbIMOJHEHHH €ro
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CO 3HaHHWeM Jieia U COOTBEeTCTBYIOHeH 0CTo
POXKHOCTBK) CUHTAIOT 0OE30MaCHBIM BMeuIa-
TeJIbCTBOM, V NeTel He HAlIM NOparkeHHs,
OTCTAJNIOCTH 110 POCTY HW/HJIM YMCTBEHHbBIM
cnocobHocTam. [lopuepkuBaimT, 4TO0 Opra-
HUBALHS KOHTPOJbLHBIX HCCACROBAHUH sB-
JISeTCs1 NMpeaycJIOBHEM MPAaBHJBHOIO yCTa-
HOBJIEHHSI IHArH03a nepej pojamu.
Karuegole 106a:  aMHHOLIEHTE3, HOBOPOX~
JeHHbIe

Viéradi, V,< azimir, A, Fényi, A,
Szeverényi, P,and Papp, Z.: Follow-up
of children born after amniocentesis

The authors followed up the history and
outcome of 154 pregnancies after amniocentesis
for genetic causes. The newborns were examined
and at the age of 1 year psychologic and pae-
diatric examinations were carried out to ascertain
the children’s physical, mental and sensory deve-
lopment as well as that of speech and loco-
motion. The results show that amniocentesis
performed with proper knowledge and care is a
safe procedure, and no injury, developmental
and/or mental deficiencies were found among the
children. They emphasize the necessity of orga-
nizing follow-up examinations as the basic® for
correct prenatal diagnostic practice.

Key words: amniocentesis, neonate, follow-up
study
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