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BEVEZETES

Az egészséges ¢életkezdet tAmogatasa az egész vildgon prioritast élvez. Az anyak egészséget
tamogatd vagy karosité magatartdsa — a fogantatas eldtt vagy a varandossag alatt — kihatéassal
van mind 6nmaguk, mind gyermekiik egészségi allapotara és jovobeli €letére.

Az elmult évtizedekben a sziiletések szama csokkend tendenciat mutatott Magyarorszagon,
jelenleg évente 90.000 koriili. Ezzel parhuzamosan a varanddsok Kkordsszetétele is
megvaltozott, az iddsebb korosztaly (40 év felettiek) aranya megnott.

Ezzel ellentétben a korasziilések aranya évek Ota valtozatlan, gyakorisdga 8-9% koriil
mozog a megeldzést szolgald intézkedések ellenére: kiterjedt védondi halozat, téritésmentes
varandosgondozas (tarsadalombiztositadsi jarulék fizetése nélkiil), antenatalis szteroid
profilaxis, surfactant hasznalata, Neonatalis Intenziv Centrumok (NIC) miikodése.

Bér a korasziilések ardnya a fentiekben emlitett modon alakul, a csecsemdhalalozés évrol-
évre csokken (3,3 ezrelék volt 2021-ben). A csecsemOhalalozas két vezetd oka: a perinatalis
szakban jelentkezd koréallapotok (példaul a korasziilottség) és a velesziiletett fejlodési
rendellenességek.

A demografiai valtozasoknak kdszonhetéen az anyai életkor fontossaga napjainkban egyre
nd. Az egészségiigyi dolgozoknak fel kell késziilniiik azon szovédmények kezelésére, melyek
id6sebb életkorban vallalt terhességeknél gyakoribbak, mint példaul a gesztacios diabétesz és a
preeclampsia, valamint a csaszarmetszés gyakorisaga iS magasabb. Az ujsziilottek korében
magasabb aranyban fordul elé alacsony sziiletési testtomeg, makroszomia, korasziilottség,
méhen beliili novekedés elmaradas, fejlddési rendellenesség, 0jsziilott intenziv osztalyos ellatas
szlikségessége €s perinatalis mortalitas.

Tovabba fontos figyelmet szentelni a fiatalkorti varandosokra és perinatalis kimeneteliikre:
gyakoribb alacsony sziiletési testtomeg, korasziilottség, méhen beliili névekedés elmaradasa,
fejléddési rendellenesség, 0jsziilott intenziv osztdlyos ellatas sziikségessége €s perinatalis
mortalités.

Széles korben ismert tény, hogy az anyai életkor szamos genetikai rendellenesség
meghataroz6 tényezdje, ezért az alkalmazott szlirdmoddszerek az anyai életkort fontos
valtozonak tekintik. Tobbféle szlirdmddszer van hasznalatban a kromoszémarendellenességek
meghatarozasara: elsd trimeszteri kombinalt teszt (anyai életkor, tarkoredévastagsag, anyai
szérum b-human choriogonadotropin, terhesség asszocialt plazma protein-A), szabad magzati
dezoxiribonukleinsav alapu tesztek, részletes ultrahang vizsgalat. Amennyiben ezek a tesztek

rendellenesség gyanujat vetik fel, invaziv mintavétel sziikséges a pontos diagnozis



felallitaisahoz  (chorionboholy mintavétel vagy amniocentézis). Az  autoszomalis
rendellenességek gyakorisaga nd az anyai életkor emelkedésével, ugyanakkor a nemi
kromoszomakat érinté abnormalitasok esetén nincs kapcsolat az anyai életkor és az el6fordulasi
gyakorisag kozott. A nemi kromoszémak triszomiainak meghatarozasara a fentebb emlitett
szlirémodszerek kevésbé alkalmasak, mint az autoszomalis eltérések esetén.

Az adekvat varandosgondozas segitségével csokkenthetd az anyai perinatalis
szovodmények ¢és a fejlodési rendellenességgel sziiletett ujsziilottek szdma.

A magzat egészségét szamos ¢letmodbeli tényezd befolyasolhatja. Ezek koziil a
legfontosabbak az étrend, a fizikai aktivitas, a dohdnyzas és az alkoholfogyasztas. A megfeleld
taplalkozas nélkiilozhetetlen az idedlis magzati fejlodéshez, a rendszeres testmozgas pedig
szamtalan elénnyel jar mind az anya, mind a magzat szempontjabol. A varandossag alatti
dohanyzas és alkoholfogyasztas karos kovetkezményekkel jarhat mindkét fél szamara. A ndk
figyelmét fel kell hivni arra, hogy az egészséges gyermek sziiletéséhez egészséges életmod

sziikséges.

CELOK

A tézis céljai az alabbiak:
e A fiatalkori varandossag és a kedvez6btlen perinatalis kimenetel kozotti Osszefiiggés
vizsgalata, kiilonos tekintettel a fejlodési rendellenességekre.
e Az idbsebb életkori varandossag és a kedvezotlen anyai és neonatalis kimenetel kozotti
Osszefliggés vizsgalata.
e A méhen beliil diagnosztizalt nemi kromoszoma triszomiainak elemzése: prenatalis
felismerés gyakorisaga, a terhességek kimenetele.

e A varandos nék életmodja és demografiai jellemzdik kozotti kapesolat vizsgélata.

ANYAG ES MODSZER

Az anyai életkor sziilészeti €s perinatalis kimenetelben betoltott szerepének meghatarozéasara
kétféle vizsgalati tipust alkalmaztunk.

Az egyik modszer esetén az egészségiigyi dokumentaciobol tortént adatgyiijtés a Szegedi
Tudoményegyetem Sziilészeti és NOgyogyaszati Klinikajan. Elemzésre keriilt az anyadk

¢letkora, csaladi allapota, dohanyzasi szokasaik, valamint az alabbi sziilészeti paraméterek:



korabbi terhességek szama (primigravida vs. multigravida), in vitro fertilizacio-embridtranszfer
technika (IVF-ET) alkalmazasa, varandésgondozason valo részvétel (megfeleld, ha az els6 vizit
a 16. gesztacios hét elott megtorténik vagy legalabb 4 ellenérzésen megjelenik az édesanya a
varandossag soran), anyai szovédmények (gesztacios diabétesz mellitus vagy preeclampsia az
aktualis terhesség alatt), fenyegeté korasziilés, terhességi hét és a sziilés modja. A vizsgalt
adatok az ujsziilottek esetében: sziiletési testtomeg és -hossz, fejlodési rendellenesség, Apgar
érték 5 perces ¢életkorban, koldokzsinorvér pH értéke, neonatalis intenziv osztalyon valo ellatas
sziikségessége. Az adatgylijtés anonim modon tortént.

A fiatalkort anyak (20 éves kor alatt) adatai a vizsgalt periddusban Magyarorszagon sziilt
Osszes anya (kontroll csoport) adataival (Kozponti Statisztikai Hivatal) keriilt
Osszehasonlitasra.

Az iddsebb életkorti anyak (40 év vagy felett) adatai a vizsgalt periddusban a Szegedi
Tudoményegyetem Sziilészeti és NOgyodgyaszati Klinikdjan sziilt 25-29 év kozotti anyak
(kontroll csoport) adataival lettek 6sszehasonlitva.

A nemi kromoszoma triszomiait illetéen a klinika 2003 és 2015 kozotti beteganyagabol 12
eset keriilt prenatdlisan diagnosztizalasra a Szegedi Tudomanyegyetem Orvosi Genetikai
Intézetében citogenetikai modszerekkel. A kovetkezd paraméterek keriiltek elemzésre: a
terhességmegszakitasok gyakorisaga, a terhességmegszakitasok orvosi indikécioja, a szambeli
kromoszéma eltérések magzati kariotipus meghatdrozas alapjan, és ezen beliil a nemi
kromoszoma triszOmiainak aranya.

A vizsgalat protokolljat a Szegedi Tudomanyegyetem Regionalis €s Intézményi Human
Orvosbioldgiai Kutatasetikai Bizottsaga hagyta jova (No: 4046).

A masik modszer a kiilonb6zd korcsoportll varandds anyak életmddjanak vizsgélatara
onbevallason alapuld kérddivet hasznalt (szociodemografiai, illetve az ¢letmddra, a
fogantatasra, el6z6 és a jelen terhességre irdnyuld kérdések), tovabba az egészségiigyi
dokumentaci6 adatait dolgozta fel (az anyak egészségi allapotanak jellemz6i a varandossag
eldtt és alatt, a sziilés modja, szovédmények, az 0jsziilott egészségi allapotanak jellemzoi). A
részvétel onkéntes alapon tortént €s minden résztvevo irdsos beleegyezését adta a vizsgalathoz.

A vizsgalat protokolljat a Szegedi Tudomanyegyetem Regionalis €s Intézményi Human
Orvosbiologiai Kutatasetikai Bizottsaga hagyta jova (No: 3328).

A statisztikai elemzés STATA (StataCorp, College Station, TX, USA) 9.0 statisztikai
programmal és IBM SPSS Statistics 24 és 26 verzi6 segitségével tortént. Student-féle t-probat,
khi-négyzet probat, Mann-Whitney U tesztet, Fischer probat, valamint egy- és tobbvaltozos

logisztikus regresszids elemzést alkalmaztunk. A logisztikus regresszids elemzésnél



es¢lyhdnyadost (odds ratio, OR), korrigalt esé¢lyhdnyadost (adjusted odds ratio, AOR) és 95%-
os konfidencia intervallumot (95% CI) szamoltunk. A statisztikai szignifikancia szintje p<0.05
volt.

EREDMENYEK

A fiatalkori anydk vizsgalata

Az otéves vizsgalt idoszak alatt 12.845 sziilés tortént a Szegedi Tudomanyegyetem Sziilészeti
¢és Nogyogyaszati Klinikajan. A fiatalkort (20 éven aluli) terhességek szama 274 (2,1%) volt,
ebbdl 273 egyes €s egy ikerterhesség. Magyarorszagon orszagosan ugyanebben az 6t évben
Osszesen 448.852 sziilést regisztraltak, a fiatalkori terhességek szama 27.777 (6,2%) volt.

A fiatalkoru anyak adatait elemezve, a tobbségiik 19 éves volt (41,0%) és csak egy anya
volt 14 év alatti. 11,7%-uk élt hazassagban, az egyediilallok és az élettarsi kapcsolatban é16k
aranya kozel megegyezett. 66 édesanya (24,0%) dohanyzott a varandossaga soran, 94,5%-uk
vett részt rendszeresen varandosgondozason, mig 2,5%-uk sosem jart tanacsadason; 90 anyanak
(32,8%) szerepelt korabbi terhesség az anamnézisében ¢s 14,2%-uknak volt mar megel6zéen
sziilése.

A varandéssag alatti anyai szovodmények koziil a gesztacios diabétesz eléfordulasa
szignifikansan alacsonyabb volt a fiatalkort anyaknal (1,8%) a kontroll csoporthoz képest
(6,3%). A preeclampsia gyakorisaga 7,6% volt szemben a kontroll csoport 6,0%-aval, a
kiilonbség nem szignifikans.

A perinatalis kimenetel két csoport kozotti Osszehasonlitisa azt mutatta, hogy a
korasziilések aranya a vizsgalati csoportban (10,2%) magasabb volt, mint az orszagos atlag
(8,9%), de az eltérés nem érte el a szignifikancia hatarat. A spontan hiivelyi sziilések ¢és a
csaszarmetszések gyakorisaga hasonld volt a két csoportban (66,5% vs. 65,2% ¢és 33,5% vs.
34,8%). A méhen beliili névekedési elmaradas (IUGR) kis mértékben fordult el6 gyakrabban a
fiatalkortak ujsziilottjeinél (9,4% vs. 8,0%). Szignifikans kiilonbség volt észlelhet6 az atlagos
sziiletési testtomegben (3110 g vs. 3277 ), a velesziiletett fejlédési rendellenességek
gyakorisagaban (8,0% vs. 5,0%) és az ujsziilott intenziv osztalyos ellatas sziikségességében
(12,4% vs. 8,0%).

A fiatalkoru anyak 275 1jsziilottje koziil 22-nél (8,0%) keriilt felismerésre velesziiletett

fejlodési rendellenesség, koziiliik harom 0jsziilottnek tobbszoros malformaciodja volt.

Az iddsebb életkoru anydk vizsgalata



A 3 éves vizsgalati periddusban 7799 sziilés tortént, 378 (4,8%) esetben volt idésebb életkoru
az édesanya. A 378 esetbdl 374 egyes ¢€s 4 ikerterhesség volt.

A vizsgalati csoportban (idésebb életkorti anyak) az atlag anyai életkor 41,12+1,39 év, a
median ¢életkor 41 év (interkvartilis tartomany, IQR: 42—40=2) volt. Az édesanyak tobbsége
(43,3%) 40 éves volt, a legidésebb 48 esztendds. 53,2%-uk élt hazassagban, de magas volt az
¢lettarsi kapcsolatban él6k aranya is (37,2%). Tizenegy édesanya (2,9%) dohanyzott a
terhessége alatt, 99,2%-uk vet részt rendszeresen varandosgondozason. 3 anya (0,8%) nem jart
gondozasra. 318 (85,0%) anya anamézisében szerepelt korabbi terhesség.

A Kontrollcsoportban (25-29 év kozott) az atlag anyai életkor 27,51+1,33 év volt,
legtobbjiik 29 éves (32,0%). A hazassagban vagy élettarsi kapcsolatban €16 nék aranya 90%
felett volt (54,8% és 40,7%). Kilenc édesanya dohanyzott (2,4%) és mindegyikiik rendszeresen
jart varandosgondozasra. 55,0%-ukndl volt az el6zményben korabbi terhesség.

A gesztacioés diabetes és preeclampsia gyakorisaga szignifikinsan magasabb volt a
vizsgalati csoportban a kontrollcsoporthoz képest (16,8% vs. 6,9 % és 17,9% vs. 1,6%). A
fenyeget6 korasziilés gyakorisaga (5,6 % vs. 1,8%) és az IVF-ET el6fordulasa (4,5% vs. 0,0%)
szignifikdnsan magasabb volt az idésebb életkorti anyak csoportjaban.

Az atlagos terhességi kor szignifikansan alacsonyabb (38,22+2,30 vs. 38,85+1,49 hét), mig
a csaszarmetszések szama (58,6% vs. 29,4%) szignifikansan magasabb volt az idésebb
életkoruiak esetén.

A perinatalis kimenetel vizsgalata soran a korasziilés és az alacsony sziiletési testtomeg
szignifikansan magasabb volt a vizsgalati csoportban (11,8% vs. 6,9% és 11,2% vs. 5,2%).
Makroszomia gyakrabban fordult el6 az idésebb életkortaknal (12,8% vs. 8,6%), a kiilonbség
nem szignifikans. Ugyanakkor szignifikans volt az eltérés az intenziv ellatas sziikségességében
(9,4% vs. 5,0%). A velesziiletett fejlodési rendelleneségek (foleg sziv és urogenitalis
defektusok) eléfordulasi gyakorisaga hasonléan alakult mindkét csoportban (5,6% vs. 6,9%).
Nem volt kimutathato szignifikans kiilonbség az 5 perces életkori Apgar értékben (Apgar<7,
1,1% vs. 0,0%), az alacsony koldokzsinorvér pH (<7.1) szignifikansan gyakoribb volt az
iddsebb életkortiak csoportjaban (2,8% vs. 5,9%).

A logisztikus regresszios analizis alapjan az anyai életkor szignifikans hatassal volt szamos
anyai kimenetelre. A gesztacios diabetes (OR: 2,74; AOR: 2,81), preeclampsia (OR: 13,53;
AOR: 13,05), fenyegeto korasziilés (OR: 3,15; AOR: 3,62) és csaszarmetszés (OR: 3,40; AOR:
3,31) esélye szignifikansan magasabb Vvolt az id6sebb életkoruaknal, mint a fiataloknal az egy-

és a tobbvaltozos modellben egyarant.



A kedvezétlen neonatalis kimenetel, igymint az alacsony sziiletési testtomeg (OR: 2,30;
AOR: 2,56) és a NIC igény (OR: 1,95; AOR: 2,03) esélye szignifikdnsan magasabb volt az
iddsebb életkortiaknal mindkét modellben. A korasziilés (OR: 1,80; AOR: 1,67) és alacsony
koldokzsinorvér pH (OR: 0,46, AOR: 0,70) esélye szignifikansan nagyobb volt az idésebbeknél
az egyvaltozos elemzés soran, de a csaladi allapotot, a dohanyzast, a primigraviditast, az IVF-
ET-t és a varanddsgondozason vald részvételt is kontrolldld tobbvaltozos logisztikus
regresszios modellben mar nem talaltunk szignifikdns kapcsolatot. Az anyai életkor nem
mutatott szignifikans Osszefiiggést a makroszomia és a fejlédési rendellenességek

gyakorisagaval sem.

A nemi kromoszoma triszomiak vizsgalata

A vizsgalati id6szak alatt (2003-2015) 31287 sziilés és 14990 terhességmegszakitas tortént a
Szegedi Tudomanyegyetem Sziilészeti ¢s Nogyogyaszati Klinikajan. 12 esetben (0,026%)
diagnosztizaltak nemi kromoszoma triszomiat prenatalisan. Uj esetet nem azonositottak a
sziiletést kovetd 3-5 napos obszervacio alatt. 481 terhességmegszakitasra (3.2%) orvosi
indikacioval keriilt sor, ezek koziil 140 esetben (0,9%) szambeli kromoszoma eltérés miatt.
Ebbél a 140 esetbdl 6 nemi kromoszoma triszomia volt (harom Klinefelter-szindroma és harom
tripla X-szindroma). A masik hat prenatalisan diagnosztizalt esetben a sziilok a terhesség
megtartasa mellett dontottek, két Klinefelter-szindromas, két Jacob-szindromas és két tripla X-
szindromas 0jsziilott sziiletett. Mozaik sejtvonal egyik esetben sem volt detektalhato FISH
(fluoreszcens in situ hibridizacio) modszerrel.

A 12 érintett anya atlagéletkora 38,7 év volt, a legfiatalabb 35 éves, a legidOsebb 47 éves.
A magzati kariotipizalas indikacidja mind a 12 esetben az anyai életkor volt, illetve két esetben
megvastagodott tarkoredot észleltek.

A terhesség kihordasat valasztd ndk atlagéletkora 36,3 év volt. Mind a hat esetben
amniocentézis tortént, az atlagos terhességi kor 17,5 hét volt a beavatkozaskor. Az el6zd
terhességek szama 1,2, az el6z6 sziilések szama 0,8 volt. Az jsziilottek a 37. és a 41. terhességi
hét kozott jottek vilagra (atlagos gesztacios id6é: 37,8 hét), az atlagos sziiletési testtomegiik
3015,7 g volt.

A terhességmegszakitast valasztok atlagéletkora 41,3 év volt. A magzati kariotipizalas
amniocentézis (harom eset, atlagos terhességi kor 18,3 hét) és chorionboholy mintavétel (harom
eset, atlagos terhességi kor 13,6 hét) utjan tértént. A terhességmegszakitasra atlagosan a 20,3

héten keriilt sor. Egy esetben a patoldgiai vizsgdlat major fejlddési rendellenességet irt le



(cisztdas adenomatoid malformaciot, amely a prenatalis ultrahang vizsgalat soran is
abrazoldodott). A megeldzo terhességek szdma 3,5, a megel6zo sziilések szama 2,7 volt.

Két esetben mértek megvastagodott tarkoredot (egy-egy eset mindkét csoportban), értéke
4,1 mm volt, és tripla X-szindroma igazolddott mindkétszer. A patoldgiai vizsgalat nem irt le
olyan jellegli malformaciot, amit a varandossag alatt ultrahang segitségével azonositani lehetett
volna (kivéve a korabban emlitett cisztds adenomatoid malforméciot). Az érintett varandosok
mas szliromodszert, mint példaul kiterjesztett ultrahang diagnosztikat, anyai szérum maker

vizsgalatot vagy szabad magzati dezoxiribonukleinsav (DNS) tesztet nem vettek igénybe.

Az életmodot befolydsolo tényezok vizsgalata

Az alapvetd demografiai jellemzoket és az életmod kiilonbozé elemeinek eléfordulasi
gyakorisdgat 0sszehasonlitva megallapithato, hogy az édesanyak tobbsége naponta fogyasztott
gyimolesot (78,5%) és zoldséget (63,8%), de halat kevesebb, mint heti egy alkalommal
(60,8%), mig édességet rendszeresen (80,3%). Minden életmddbeli teriilet pontozasra keriilt. A
kapott pontokat Osszegezve a nék 41,3%-a egészségesen étkezett, 9,0%-uk végzett fizikai
aktivitast és vett részt terhestornan, 84,4%-uk nem fogyasztott alkoholt és 93,5%-uk nem
dohanyzott a terhessége alatt.

Az egészseéges ¢letmdd, valamint az anyai életkor és csaladi allapot kozott Gsszefiiggés volt
kimutathatd. Az egészséges taplalkozas az id6sebb ndk korében gyakoribb volt. A rendszeres
testmozgas a 25-34 éves korosztalyban a leggyakoribb. A varandossag alatti dohanyzas
szignifikansan gyakoribb, az alkoholfogyasztas viszont szignifikansan alacsonyabb volt a
fiatalabb anyai életkorban. Az anyai életmddot nagyban befolyasolta a csaladi allapot: az
egészséges taplalkozds ¢és a nemdohdnyzd magatartds szignifikansan jellemzObb a

parkapcsolatban ¢€l6kre.

MEGBESZELES

Az értekezés célja az anyai életkor befolyasanak vizsgalata volt a kedvezdtlen anyai, perinatalis
¢és neonatalis kimenetelre. Elemeztiik a fiatalkori terhességek és a kedvezétlen perinatalis
kiemenetel kozotti osszefliggést (fejlddési rendellenességek), valamint vizsgaltuk az idésebb
anyai életkor hatdsat az anyak és ujsziilottjeik szempontjabol. Analizéltuk a demografiai és
¢letmodot befolyasolo faktorok kozotti kapcsolatot varandds néknél. Tanulméanyoztuk tovabba

a nemi kromoszdma triszomidk in utero felismert eseteit.



Eredményeink igazoltak, hogy fiatal anyai életkorban szignifikansan alacsonyabb az atlagos
sziiletési testtomeg, magasabb a fejlédési rendellenességek és a NIC igény aranya. Az idésebb
anyai ¢letkor szignifikansan 6sszefligg az anyai szovédmények, az IVF-ET, a csaszarmetszés,
a korasziilés és a NIC igény gyakoribb el6forduldsaval. A fejlodési rendellenességek
szignifikdnsan magasabb aranyara szamitottunk a vizsgalt csoportban, de ez nem igazolddott.

Az anyak varanddssag alatti életmodjat tekintve az anyai életkor szignifikdns Osszefliggést
mutatott az egészségtudatos magatartassal. Az alkoholfogyasztas kivételével az idésebb anyak
egészségesebb életmodot folytattak (taplalkozas, testmozgas, nemdohanyzas).

Hazéankban a csecsemOhalalozas aranya az elmult években csokkent, de a haldlokok kozott
gyakorisag szempontjabol a fejlodési rendellenességek aranya (25%) évek ota valtozatlan. Ez
mindenképpen figyelmet felhivo adat. Napjainkban az idésebb anyak a gyakoribb
szovodmények miatt alaposabb gondozast kapnak az egészségiigyi dolgozoktol, ugyanakkor az
eredményeink ramutatnak, hogy minden életkorban fontos a fejlédési rendellenességek korai
felismerése.

Tovabba hangsulyozand6 a nok tajékoztatasa az idosebb korban torténd gyermekvallalas
kovetkezményeirdl. Kivanatos az idéskoru édesanyak megfeleld varandésgondozason vald
részvétele, mely soran sziilészorvos, sziilésznd és védond kiséri a varandossagot, €s ajanlatos
ezen sziilések regionalis centrumban vald levezetése a kedvezdtlen perinatalis kimenetel
csokkentése céljabol.

A nemi kromoszoma triszomidinak prenatalis diagnosztizalasa nem olyan hatékony, mint
az autoszomalis triszomiakeé.

Az 1990-es évek elején, amikor a tarkoreddvastagsag mérését bevezették, mint ultrahang
markert, a prenatalis genetika lendiiletet kapott a Down-szindroma sziirésében. Minden
kétséget kizardan a 21-es kromoszoma triszomiaja az egyik legnagyobb kihivas a mai napig, de
maga a prenatalis genetika joval tobb, mint pusztan a Down-szindroma szlirése.

A nemi kromoszéma triszOmidinak prenatalis felimerési gyakorisaga elmarad az
autoszomalis triszomiakéhoz képest. Ennek okai az alkalmazott sziirdmodszerek alacsony
szenzitivitdsa és a nemi kromoszéma triszomidk valtozatos klinikai megjelenése. A legtobb
tanulmany aldbecsiili a betegségek valodi gyakorisagat, mert nem tarsulnak hozzajuk olyan
stlyos klinikai tiinetek, mint az autoszomalis triszomiak okozta korképekhez. A betegek
tobbsége nem keriil felismerésre kozvetleniil a sziiletéskor, a Klinefelter-szindromasok egy
része késobb sem lesz diagnosztizalva.

A nemi kromoszoma triszomiaja esetén a terhesség sorsarol vald dontés sokkal nehezebb

feladat a sziilok szamara, mint autoszomalis triszomia esetén. Fontos, hogy a sziiloket
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multidiszciplinaris szakértOk vilagositsak fel (kKlinikai genetikus, sziilész, gyermekgyogyasz,
endokrinologus).

A nemi kromoszéma triszomidk leggyakrabban az anyai életkor miatt végzett
amniocentézis Utjan keriilnek felimerésre. Varhatéoan a nemi kromoszéma triszomiak prenatalis
diagnosztikdja mérhetden javulni fog Magyarorszagon a terjedében 1€vo szabad magzati DNS
teszteknek (NIPT) koszonhetden. Ez a tendencia ndveli az ezen triszomidkra specializalddott
orvoscsapatok jelent6ségét.

Az édesanyak varanddssag alatti ¢letmodja erOsen befolydsolja a sajat és ujsziilottjeik
egészségét. Az egészséges étkezés és rendszeres testmozgas mellett, a dohanyzas és
alkoholfogyasztas keriilése a legjobb megoldds az egészséges életmod eléréséhez. A
korcsoportok kozott észlelt kiilonbségek ramutattak arra, hogy a fiatalabb ndk korében még

jobban kell népszertisiteni a tudatos csaladtervezést és a varanddsgondozast.

Eredmények osszefoglalasa

e A fiatal anyai életkorban (20 év alatt) szignifikansan alacsonyabb az atlagos sziiletési
testtomeg, magasabb a fejlédési rendellenességek gyakorisaga és a NIC igény. A fiatalkora
anyakat tajékoztatni kell a lehetséges szovodményekrdl a varanddsgondozas keretein beliil,
¢és javasolni kell a regionalis kdzpontban torténd sziilést a perinatalis kimenetel javitasa
céljabol.

e Az 1dGs anyai életkor (40 év és felett) szignifikdnsan emeli az anyai szovOdmények
kockézatat, az IVF-ET gyakorisagat, a csaszdrmetszések szamat, a korasziilés
valoszinliségét és a NIC sziikségességét. Arra szamitottunk, hogy a fejlodési
rendellenességek szignifikansan gyakoribbak lesznek az 1ddsebb életkortiak csopotjaban,
de az eredményeink ezt nem igazoltdk. Mindez arra utal, hogy a megfeleld
varandosgondozas és a modern genetikai diagnosztikai modszerek képesek kisziirni a

fejlédési rendellenességeket, ezaltal kevesebb 0jsziilott jon a vilagra sulyos anomaliaval.

e Napjainkban az egészségiigyi dolgozok tobb figyelmet forditanak az idésebb életkort
anyakra a varandossaguk alatt el6forduldo gyakoribb szovédmények miatt, de az
eredményeink azt mutatjdk, hogy a fejlodési rendellenességek felismerése minden
¢letkorban fontos, kiilondsen a fiatalkord anyak esetében. Tovabba fontos a ndk
tajékoztatasa az idésebb korban torténd gyermekvallalas kovetkezményeivel kapcsolatban.
Kivanatos az iddsebb életkort édesanyak megfeleld varandosgondozason valo részvétele,

mely soran sziilészorvos, sziilésznd és védond kiséri a varandossagot, és ajanlatos ezen
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sziilések regiondlis centrumban vald levezetése a kedvezdtlen perinatalis kimenetel
csokkentése céljabol.

A magzati kariotipizalas indik4cioja az Osszes prenatalisan diagnosztizalt esetben az anyai
¢letkor volt, ami fiiggetlen tényezd a nemi kromoszoéma triszomidinal. A jobb életmindség
eléréséhez elengedhetetlen a korai diagnézis €s az azt koveto terapia.

Az édesanyak varanddssag alatti ¢életmddja er0sen befolyasolja a sajat és ujsziilottjeik
egészségi allapotat. A megelézés szempontjabol a négy magatartaselem — egészséges
étkezés, rendszeres testmozgas, a dohanyzas €s az alkoholfogyasztas keriilése — kovetése a
legjobb megoldas. A korcsoportok kozott észlelt kiilonbségek ramutattak arra, hogy a
fiatalabb nék korében még jobban kell népszerlisiteni a tudatos csalddtervezést és a

varanddsgondozas fontossagat.
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