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1. Bevezetés

A prenatalis diagnosztika rohamosan fejlédé tudoménydg, mely magaban
foglalja a sziilészetet, a genetikat, a képalkoto eljarasokat, a neonatologiat, a patologiat
valamint molekularis bioldgia ¢s ritka betegségek mellett a multidiszciplinaris
konziliumok sordn az egyéb  tarsszakmak gyermekgydgydszati  againak
tudomanyteriiletét is: igy a gyermeksebészetet, gyermekkardioldgiat, szivsebészetet, a
gyermeknefrologiat, az ortopédiat, a neuroldgiat, az idegsebészetet. A sziilészet
fejlodésével az asszisztalt reprodukcios eljarasok is egyre nagyobb szerephez jutnak,
ezaltal hatassal vannak a sziilészeti ellatasra ¢és a prenatalis diagnosztikara is. A magzati
rendellenességek felismerésében egyre jobb eredményeket ériink el, azonban minden
prenatalis diagnosztikai vizsgalatnak vannak korlatai. Szdmos magzati rendellenesség
felismerését segiti, hogy egylitt jarhat a magzatviz mennyiségének valtozasaval, akar
atlagosnal kevesebb, akar tobb magzatviz formdjaban. A dolgozatban célul tiiztem ki
annak vizsgalatat, hogy a neonatoldgiai, patoldgiai és fetopatologiai vizsgalatok soran
igazolt magzati rendellenességek milyen aranyban tarsulnak polyhydramnionnal vagy

oligohydramnionnal.

1.1. A magzatviz termel6dése és korforgalma

A vérandossag soran az amnion liregét magzatviz tolti ki. A magzatviz fontos
funkcidkat lat el: biztositja a magzat kozvetlen kdrnyezetét, mozgasteret biztosit, védi a
magzatot (részben a kiilsé mechanikai behatdsoktol, allandd6 homérsékletet tart fenn,
immunologiai védelmet biztosit), és fontos szerepet jatszik a tiido fejlodésében. A 15.
hétig az amnion vesz részt a termelésében, de emellett az anya plazmajanak lepényen
keresztiili transzuddcidja is szerepet jatszik a képzésében [Papp 2009]. Az amnion
véredényeket nem tartalmaz, a magzatviz taplalja, de ugyanakkor a magzatviz

termelésében is részt vesz.

A 15. héttdl a magzati vesék veszik at egészen a terminusig a magzatviz

termelését. Ezért az amnialis folyadék a masodik trimesztertdl dontéen a magzati vesék



altal termelt vizeletbdl eredeztethetd. A varandossag fejlodésével a tiidé és a gyomor-
bélrendszer is egyre inkabb részt vesz a magzatviz korforgalmiban, a magzat
,belélegezi” a magzatvizet, igy a magzatviz fontos szerepet jatszik a tiidok
kifejlodésében. Stlyos oligohydramnion esetén ez a folyamat elmarad, és pulmonalis
hypoplasia alakul ki. A magzat mindezek mellett lenyeli a magzatvizet, igy biztositva a
magzatviz termelés és felszivodas folyamatos korforgalmat. Kisebb mennyiségben, de a
magzatviz termelésében és felszivodasaban, a késObbiekben is részt vesz a magzatburok

¢s a méhlepény (1. abra).

1. dbra. A magzatviz termelddésének és felszivodasanak sémas dbrazolasa (sajat abra)

A varandoéssag soran a kiilonbozO terhességi hetekre jellemzd magzatviz
mennyiségeket (amniotic fluid volume — AFV) ¢és a percentilis értékeket Brace és Wolf

hataroztak meg kiilonb6z6é mérési eredmények 0sszesitésével [Brace ¢s Wolf 1989].
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2. ébra. A véarandossag soran a normal magzatviz mennyisége (amniotic fluid volume —
AFV) (Forras: Brace RA, Wolf EJ. (1989) Normal amniotic fluid volume changes
throughout pregnancy. Am J Obstet Gynecol, 161: 382-388.)

A magzatviz atlagos mennyisége a 22. héten éri el az 500 ml-t, ekkor az 5
percentilis érték 200 ml, mig a 95 percentilis érték 1100 ml (2. dbra). A magzatviz
mennyiség folyamatos novekedést mutat a 32. hétig. Ekkor az atlagos magzatviz
mennyisége 800 ml, mig az 5 percentilis érték 400 ml, a 95 percentilis érték 1850 ml.
Ezt kovetden a magzatviz mennyisége folyamatos csokkenést mutat, még a varhatd
terminus utdn is. A terminuskor, tehat a 40. héten a magzatviz atlagos mennyisége 650
ml, az 5 percentilis érték 300 ml, mig a 95 percentilis érték 1400 ml [Brace és Wolf
1989].

Atlagosnal kevesebb magzatviz, oligohydramnion esetén a magzatviz
mennyisége nem €ri el a normdlis értéket (a masodik €és harmadik trimeszterben
kevesebbet tesz ki 500 ml-nél). Az oligohydramnion lehetséges okai tobbfélék lehetnek,
ide sorolhatoak: a magzati rendellenességek (pl. urogenitalis rendszer rendellenességei),
1d6 eldtti burokrepedés, lepényi elégtelenség, romld magzati keringés, elégtelen anyai

folyadék bevitel, ¢hezés, dohanyzas.



Csokkent magzatvizmennyiségnél a prenatalis mortalitds megkozeliti a 10%-ot,
a fetalis mozgésok renyhébbek, és gyakran fajdalmat okoznak a varanddsnak, és a méh
novekedése a vartnal kisebb. Anhydramnionrdl akkor beszéliink, ha egyaltalan nincs
magzatviz. A varandossag harmadik trimeszterében az atlagosnal kevesebb magzatviz
koldokzsinor 6sszenyomddasat eredményezheti, ami magzati hypoxiat okozhat [Bakos

2006].

Atlagosnal tobb magzatvizrél, polyhydramnionrél, nagyobb mennyiségii
magzatviz esetén beszélink. A 26-38 hét kozott ilyenkor a magzatviz mennyisége
meghaladja az 1500 ml-t, és a 38. hét utdn is 1000 ml f6l6tt van [Brace és Wolf 1989].
Okozhatja anyai alapbetegség, terhességi korkép (diabetes mellitus, diabetes
gestationis), fertdzés, magzatviz tilprodukciojat okozo vagy a felszivodast, korforgast
akadalyoz6 magzati fejlodési rendellenességek, magzati keringési rendellenesség,

ikerterhesség.

Polyhydramnion esetén magasabbak a sziilészeti kockdzatok. Gyakrabban
fordulhat el6 a tulfesziilés miatt id6 eldtti burokrepedés, nyitott méhszaj mellett ilyenkor
el6fordulhat koldokzsinor-eldesés, lepénylevalas, a sziilés utan a talfesziilt méh
hajlamosabb lesz ellazulasra, atonidra. A felnyomodott rekesz miatt elsdsorban a
harmadik trimeszterben a varandosok gyakrabban szenvednek 1égszomjtol. A magzati
retardacio és a polyhydramnion egyiittes el6forduldsa chromosoma-rendellenességekre
hivhatja fel a figyelmet, emiatt javasolt cytogenetikai vizsgalatot végeztetni [Ghidini et

al. 2014, Moore 2014, Bakos 2006].

1.2. A magzatviz mennyiségének mérése

A magzatviz mennyiségének jellemzésére tobb objektiv. modszer s
alkalmazhat6. Az egyik modszer a legnagyobb magzatvizzseb (single deepest pocket -
SDP) verticalis atmérdjének meghatirozdsa. Normal értéke 2-8 cm. Polyhydramnion
esetén a legnagyobb magzatvizzseb verticalis atmérdjének hatarértéke a >8 cm [Biggio
et al. 1999; Pauer et al. 2003]. Enyhe esetrdl beszéliink, amennyiben a legnagyobb

verticalis atmérd 8-11 cm, mérsékelt esetben 12-15 cm, mig sulyos-foku magzatviz



gyarapodaskor meghaladja a 16 cm-t. Oligohydramnion esetén a legnagyobb
magzatvizzseb verticalis atmérdjének hatarértéke <2 cm [Pauer et al. 2003]. Ezt a

modszert gyakrabban alkalmazzak ikerterhességek esetén [Moore 2014, Bakos 2006].

A masik modszer a négy quadrans modszerrel mért magzatvizindex (AFI —
amniotic fluid index). Kiszdmitasdhoz a magzatviznek a méh négy quadransaban
centiméterekben mért legnagyobb verticalis vastagsagat kell 6sszeadni. Normal értéke
az 5-24 cm. A polyhydramnion hatarértékeként egyes szerzék a >24 cm-t javasoltak
[Barnhard et al. 1995; Sickler et al. 1997], masok a >25 cm t, jelenleg ez utobbi az
elfogadott [Brady et al. 1992; Biggio et al. 1999; Dashe et al. 2002]. Mérsékeltnek
mindsithetd a polyhydramnion, ha a magzatvizindex 25-29,9 cm kozotti, kozepes
mértékiinek, ha 30-34,9 cm kozotti, €s sulyosnak, ha 35 cm felett mérték [Dashe et al.
2002]. Négy quadrans moédszerrel mért magzatvizindex esetén az oligohydramnion

hatarértéke <5 cm [Zhang et al. 2004].

Moore ¢s Cayle hataroztdk meg a terhességi hetekre lebontva a magzatvizindex
(AFI — amniotic fluid index) értékét. Megvizsgaltdk minden terhességi héten a 2,5, az 5,
az 50, a 95, illetve 97,5 percentilis értékeket [Moore és Cayle, 1990]. A terhességi
hetekre torténd lebontas pontosabb méréseket tesz lehetové. A dolgozatban ismertetett
kutatasban szintén ezt a modszert alkalmaztuk, ez alapjan 5 percentilis alatt

oligohydramnionrol, 95 percentilis f616tt polyhydramnionrdl beszélhetiink (1. tablazat).

1.3. A magzatviz mennyiségi rendellenességei €s a szlilészeti
szovédmeények el6fordulasa

A Society for Maternal-Fetal Medicine szerint a polyhydramnion, illetve az
oligohydramnion a két leggyakrabban detektalt ultrahangeltérés a varandossag alatt
[SMFM 2018]. A poly-, illetve oligohydramnion lehetséges okaival szamos kozlemény
foglakozik [Pagan et al. 2022, Lee et al. 2018, Qureshey et al. 2022, Magann et al.
2007, Wax ¢és Pinette 2022].



1. tdblazat. A magzatvizindex (AFI — amniotic fluid index) értékek cm-ben a terhességi

hetek szerinti bontadsban

Amniotic fluid index percentile values

Week 2.5th Sth 50th 95th 97.5th n
16 73 73 121 185 201 32
17 77 83 127 134 211 20
18 80 87 133 202 220 17
13 83 90 137 207 225 14
20 80 93 14 212 230 25
21 88 95 143 214 233 14
22 89 97 145 216 235 14
23 90 98 146 218 237 14
24 90 98 147 219 238 23
25 89 97 147 221 240 12
20 89 97 147 223 242 11
27 85 95 146 226 245 17
28 86 94 146 228 249 25
29 84 92 145 231 254 12
30 82 90 145 234 258 17
31 79 88 144 238 263 20
32 77 86 144 242 269 25
33 74 83 143 245 274 30
34 72 81 142 248 278 31
35 70 79 140 249 279 27
36 68 77 138 249 279 33
37 66 75 135 244 275 36
38 65 73 132 239 269 27
a9 64 72 127 226 255 12
40 63 71 123 214 240 64
41 63 70 116 134 216 162
42 63 69 110 175 192 30

(Forras: Moore TR, Cayle JE. (1990) The amniotic fluid index in normal human
pregnancy. Am J Obstet Gynecol, 162: 1168-1173.)

Az enyhe polyhydramnion legtobb esete idiopatias, a polyhydramnion két
leggyakoribb patologias oka kozé tartozik az anyai diabetes mellitus és a kiilonb6z6
magzati anomaliak, amik tarsulhatnak genetikai syndromakkal [SMFM 2018]. Az anyai
diabetes mellitus vagy gestatios diabetes szerepét a polyhydramnion kialakuldsaban mas
szerzOk is kiemelik [Dashe et al. 2002]. Ha a polyhydramnion magzati macrosomiaval

tarsul, a leggyakoribb anyai etiologia a nem megfeleléen kontrollalt és kezelt



cukorbetegség. A nem kezelt anyai diabetes mellitus a magzatot az elhizds és a
metabolicus syndroma ¢élethosszig tartd kockazatanak teszi ki, és magasabb lesz a

csaszarmetszés aranya [ Tomlinson et al. 2018, Lan et al. 2022].

A polyhydramnion ¢és oligohydramnion kihatassal lehetnek a perinatélis
kimenetelre [Biggio et al. 1999]. Aviram ¢és mtsai kimutattdk, hogy 6sszehasonlitva a
normal és a 20 cm-nél nagyobb AFI-val rendelkez6 gravidékat a varandossag 34. hetét
kovetéen, polyhydramnionos  eseteknél magasabb aranyban  fordult eld
méhlepénylevalas valamint koros magzati szivfrekvencia [Aviram et al. 2015]. Normal
terhességekhez viszonyitva a polyhydramnion nagyobb aranyban jarhat sziilés utani
vérzéssel, csaszarmetszéssel €s 0jsziilott 1égzési nehézségekkel [Vanda et al. 2022]. A
csaszarmetszés gyakoribb indokoltsaga, és a méhlepény levalas kockéazata mellett mas
szerzOk felhivjdk a figyelmet a fokozott observatio fontossagara is, hiszen a
polyhydramnion esetén gyakrabban fordulhat el6 méhen beliili elhalas, és a sziilés
tagulasi szaka (sziilés elsd szakasza) elhuzodhat [Matécha és Novackova 2020]. Mas
szerzOk polyhydramnion esetén a sziilés utani gyakoribb Iégiti morbiditasra hivjak fel a
figyelmet [Polnaszek et al. 2021]. Walter és mtsai polyhydramnionnal tarsultan 4,6%-
ban mértek az adott terhességi héthez viszonyitott ndvekedés lemaradast (fetal growth

restriction- FGR) a magzatoknal [Walter et al. 2022].

Burwick ¢és mtsai magzati hydrops eseteit vizsgéltdk és 39,8%-nal mértek
megnovekedett magzatvizmennyiséget. A 337 hydropsos esetben megndvekedett
aranyban tapasztaltak praceclampsiat, korasziilést és neonatalis elhalalozast [Burwick et

al. 2017].

Izolalt oligohydramnion esetén megnd a lepényi rendellenességek kockazata
[Leytes et al. 2022]. Zilberman és mtsai az oligohydramnion mértékét vizsgaltak. A
korosan csokkent magzatvizmennyiség esetén ndt a magzati szivhangeltérések aranya,
gyakrabban volt sziikség a sziilésinditasra. és kedvezodtlenebb volt az 0jsziilottkori
kimenetel [Zilberman et al. 2022]. Az oligohydramnion alacsony kockéazati
terhességekben is gyakrabban jar csdszdrmetszéssel, illetve nd az alacsony sziiletési
sulyu ujsziilottek ardnya [Rabie et al. 2017]. A magzati sulybecslést is zavarhatja az

atlagosnal kevesebb magzatviz, oligohydramnion esetén eléfordulhat, hogy akar mar

10



roviddel a terminus eldtt tulbecsiilik a sziiletési sulyt [Janas et al. 2019]. Ha a méh
fundusanak magassdga alacsonyabban van, mint a szamitott terhességi kor alapjan
varhaté lenne, gondolni kell a magzatviz csokkent mennyisségére, és mindenképpen

ajanlott megmérni azt [Keilman és Shanks 2022].

A stlyos oligohydramnion pulmonalis hypoplasiat valthat ki [Najrana et al.
2017]. Egy nemzetkozi tanulméany szerint csokkent magzatvizmennyiség esetén 8%-al
nagyobb volt a klinikai 1éguti kezelések mérteke, és 80%-al tobb a 1égzési elégtelenség
incidencidja szemben azokkal a gyerekekkel, ahol nem detektaltak oligohydramniont
[Chien et al. 2014]. A sulyos oligohydramnionnak hosszutavii neuroldgiai
kovetkezményei is lehetnek az Ujszilottre nézve, ami mozgaszavarokban is

megmutatkozhat [Dorot et al. 2020].

1.4. Magzati fejl6dési rendellenességek tarsulasa
polyhydramnionnal és oligohydramnionnal

Az anyai megbetegedésen til a polyhydramnion ¢és oligohydramnion
tarsulhatnak magzati anatémiai rendellenességekkel [Dashe et al. 2002, Grandjean et al.
1999, Paek et al. 2003, Pauer et al. 2003, Stoll et al. 1999], magzati chromosoma-
rendellenességgel [Brady et al. 1992]. Hentemenn és mtsai egy négy évet feldleld
tanulmanyban 140, kiilonb6z0, ultrahanggal detektalt, fejlodési rendellenességgel tarsult
varandossagot vizsgaltak, a szerzOk a detektalt fejlodési rendellenesség ¢és
oligohydramnion esetén kiemelték a magzatvizbdl torténd karyotypizalas fontossagat

[Hentemann et al. 1989].

A magzati fejlodési rendellenességek felismerésében mai napig legnagyobb
szerepe az ultrahangszirésnek, illetve a célzott ultrahangvizsgéalatoknak van. Az
ultrahang a vildgon a legszélesebb korben alkalmazott orvosi képalkotd eljaras,
rendkiviil biztonsagos, az ultrahangrendszerek fejlédésével egyre nagyobb képalkotod

teljesitménnyel jarnak [Wang et al. 2020].
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Kouamé és mtsai felhivjak a figyelmet, hogy polyhydramnion észlelésekor
kifejezetten koriiltekintének kell lenni az ultrahangvizsgélat soran, annak érdekében,
hogy az esetleges jelen 1évé magzati rendellenességeket detektalhassdk [Kouamé et al.

2013].

A magzati fejlédési rendellenességek sziiletéskori prevalencidja 2-3% koril van
[Levi 2002, Fadda et al. 2009, VanDorsten et al. 1998]. Osszességében a
polyhydramnion a terhességek 1-2%-aban fordul eld, de a polyhydramnion okai az
esetek nagy részében ismeretlenek maradnak [Magann et al, 2007]. Polyhydramnion
esetén az esetek 20%-aban velesziiletett rendellenesség allhat a hattérben, 60-70%-ban
azonban idiopatidasnak mondhat6d, vagyis nincsen azonositott kivalto oka a

megnovekedett magzatvizmennyiségnek [Hwang és Mahdy 2022].

1.4.1. Magzati anatdmiai rendellenességek és a polyhydramnion,
oligohydramnion el6fordulasa

Fontos annak ismerete, hogy melyek azok a rendellenességek, amelyek
polyhydramnionnal vagy oligohydramionnal tarsulhatnak, hiszen gyakran a magzatviz

mennyiségi rendellenessége hivja fel a figyelmet a tarsul6 rendellenességre.

A magzati malformatiok koziil a magzatviz mennyiségi rendellenességei
tarsulhatnak craniospinalis [Copp et al. 2013, To6th 2006], craniofacialis [Dashe et al.
2002], szivfejlodési rendellenességekkel [Marek et al. 2011] és egyéb mellkasi
rendellenességekkel [Cavoretto et al. 2008, Martinez 2001, Wallis 2000], has és hasfal
rendellenességeivel [Barisic et al. 2001, Hemming és Rankin 2007, Hidaka et al. 2009,
Hobbins 2008, Whitlow et al. 1999], urogenitalis rendellenességekkel [Becker 2009,
Sairam et al. 2001, Wolf 2014, Zhou et al. 1999]. A magzati rendellenességek
ultrahangvizsgélataval tobb hazai kozlemény is foglalkozik [Papp Z et al. 1995, Beke
2003, Papp Cs et al. 2006, Torok 2006].

Szervesoportonként az egyes rendellenességeket vizsgédlva, a craniospinalis

rendellenességek koziil az agyat érintd nyilt elvaltozasok sulyossaga igen valtozatos,
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gyakran letdlisak. Az exencephalia/anencephalia is a vel6écsd  zarodasi
rendellenességekhez tartozik. E16bbi a csontos agykoponya hidnyat jelenti, utobbi pedig
késobb az agy elsorvadaséaval alakul ki. A rendellenességre jellemzd, hogy gyakran
tarsul megndvekedett magzatvizmennyiséggel [Copp et al. 2013]. Budorick és mtsai
ultrahanggal detektalt 25 encephalocele-s magzatot vizsgdlva 5 esetben irtak le
oligohydramniont, és 7 esetben pedig polyhydramniont. Az 5 oligohydramnionos
magzatnal 80%-ban (5-bdl 4 esetben) fordult eld tovabbi anatomiai eltérés [Budorick et
al. 1995]. A sulyos oligohydramnion megnehezitheti egyes rendellenességek, koztiik az
encephalocele diagndzisat is. Az encephalocele az autoszomalis recessziv modon
oroklodé Meckel syndroma egyik jellemzdje is lehet [Chen 2007]. A velesziiletett
kozponti idegrendszeri daganatok viszonylag ritkdnak szamitanak, ugyanakkor gyakran

tarsulnak polyhydramnionnal [Hwang et al. 2012].

A craniofacialis rendellenességek koziil az ajakhasadék gyantjat a magzati
nyelési problémak miatt kialakulé polyhydramnion vetheti fel. Depla és mtsai 230
esetet vizsgaltak, ahol izolalt ajakhasadékkal rendelkezd terhességekben a
polyhydramnion eléforduldsa 6,5%-ot tett ki, és ndvelte a szdjpadhasadék eléfordulasi
kockézatat [Depla et al. 2017]. Egy 672 varandost vizsgald kutatas soran Dashe és mtsai
leirtdk, hogy a magzati nyelési nehezitettség miatt kialakuld polyhydramnion hatterében
ajak- és szajpadhasadék, tovabba micrognathia, mint arckoponya eltérés is allhat [Dashe

et al. 2002].

Az irodalmi adatokban beszdmolnak cardiovascularis rendellenességekrol
polyhydramnion esetén. Egy nemzetkdzi publikdcidban 860 singularis terhességet
vizsgaltak, ezek koziil mindegyik polyhydramnionnal tarsult. A varandossdgok kozel
egyharmadéban, 32,9%-ban mutattak ki szivfejlddési rendellenességet [Kollmann et al.
2014]. Egy masik nemzetkozi tanulmany szerint az ultrahanggal detektalt velesziiletett
szivfejlodési rendellenességek koziil a legnagyobb aranyban a hypoplasids bal szivfél
syndromat (84,6%), legkisebb aranyban pedig a nagyér transzpoziciot (17,0%) sikeriilt
felismerni [Chew et al. 2007]. Hasonld eredményeket kaptak Marek és mtsai, akik a
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kutatdsuk soran a hypoplasids bal szivfél syndromat magas, mig a nagyerek

crer

Az egyéb mellkasi rendellenességek koziil a 1égzdszervet érintd anomalidk
megjelenése ritkdbbnak mondhatd, inkabb tovabbi rendellenességgel egylittesen
detektaljak. A leggyakoribb magzati hyperechogen tiiddelvaltozasok kozé tartozo
cysticus adenomatoid malformatio (CAM, Gjabb nevén: congenital pulmonary airway
malformation) a varandossag els6 hat hetében alakul ki, pontos patogenezise még
ismeretlen, és mint mellkasi eltérés akkor valthatja ki a magzatviz mennyiségének
novekedését, ha ez az anomalia a mediastinalis képleteket dyslocalja €s ezzel a nyel6cso
kompresszidjat eredményezi. Ennek kovetkeztében nehezitetté valik a magzatviz
korforgésa, illetve nyelése [Martinez 2001, Paek et al. 2003, Cavoretto et al. 2008]. Egy
kutatds szerint a polyhydramnion és az ascites is novelheti a respiratorikus
komplikaciokat azoknal a magzatoknal, amelyeknél congenitalis pulmonalis
malformatio all fenn a sziiléskor [Ruchonnet-Metrailler et al. 2014]. Estoff és mtsai
cikkiikben 11 izolalt hydrothoraxos terhességet vizsgalva 6-nadl tapasztaltak
megnovekedett magzatvizmennyiséget. Megfigyelték, hogy primer unilateralis magzati
hydrothorax esetén polyhydramnion nélkiill a masodik trimeszterben kiilondsen jo

eredménnyel megszlinhet a hydrothorax [Estoff et al. 1992].

A velesziiletett magas léguti obstructios syndroma (congenital high airway
obstruction syndrome - CHAOS) ritka oka a terhesség sordn észlelt
polyhydramnionnak. Abban az esetben alakul ki, ha a trachealis agenesia - mely esetén
a gége alatt teljesen vagy részlegesen hidnyzik a trachea — nem tarsul tracheo-
oesophagealis fistulaval. Egy kozleményben egy 0jsziilott esetét ismertetik, és tovabbi
48 irodalmi eset adatait dolgoztak fel. Az irodalmi adatok alapjan a tracheo-
oesophagealis fistula hidnyanal 5 esetben allapitottak meg velesziiletett magas 1égiti
obstructioés syndromat (CHAOS, 10,204 %). Kiemelték, hogy polyhydramnion és mas,
prenatalisan diagnosztizalt fejlodési rendellenesség megallapitdsanal tobb figyelmet
javasolnak szentelni az esetleges trachealis rendellenességeknek [de Groot-van der

Mooren, 2012].
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A hasi és hasfali rendellenességek koziil a duodenum atresia Hobbins és
munkatarsai adatai alapjan az esetek egyharmadaban Down syndromaval tarsul, gyakran
figyelhetd meg polyhydramnionnal, vagy multiplex malformatio részeként. A
jellegzetes ultrahang képe a ,,double bubble”. Ez utdbbi, ugynevezett dupla buborék
képét a sziikiilet el6tt a tdg gyomor és sziikiilet utan a tdg duodenum, mint anatémiai
eltérések eredményezik. A duodenum atresia, mint velesziiletett fejlddési rendellenesség
tarsithatd polyhydramnionhoz ¢és a magzati bélelzdrodas egyik leggyakoribb oka
[Sigmon et al. 2022]. Ahhoz, hogy a tarsult anomalidkat detektadlni lehessen
cytogenetikai vizsgélatra van sziikség [Hobbins 2008].

A nemzetkdzi irodalom alapjan az intrauterin magzat vizsgalatakor az
oesophagus atresia nehezen diagnosztizalhatdo. Nem ritkdn extrém polyhydramniont
okozhat a magzatviz nyelésének akadalyozottsaga azaltal, hogy a nyeldcsd zarodik. A
varandossag masodik trimeszterében tapasztalhatdé ndvekedett magzatvizmennyiség
mellett az ultrahanggal megfigyelhetdé gyomortelddés hianya hivhatja fel ra a figyelmet.
Gica ¢és mtsai kiemelték a megndvekedett magzatvizmennyis€g diagnosztikai
megkozelitésének fontossagat, és felhivtdk a figyelmet az oesophagus atresia
diagnosztizalasanak nehézségeire [Gica et al. 2019]. Az oesophagus atresia tovabbi
ultrahangos jele lehet - az emelkedett magzatvizmennyiség mellett - a hidnyzd vagy
kismértékli gyomortelddés ("no visible fetal stomach bubble”, ,,small stomach bubble")
[Garabedian et al. 2014]. Tracheo-oesophagealis fistula egyiittes jelenléte esetén a
fistulan at telddhet a gyomor, ezaltal még nehezebbé valik maga az ultrahanggal torténd

diagnosztika [Whitlow et al. 1999, Grandjean et al. 1999, Wallis 2000].

Tobb nemzetkdzi irodalom is beszdmolt az egyéb bélatresidkon beliil a
vékonybél atresiar6l, ami az ultrahangvizsgdlat soran tagult bélkacsok formajaban
abrazolodik, és novekedett magzatvizmennyiséggel egyiittesen detektalva, tobbszords
nivoképzésnél vetddik fel a jelenléte. A vékonybelet érintd eltérés esetén egyidejlileg
kozel 25%-0s eséllyel detektalhatd chromosoma-rendellenesség [Hobbins 2008,
Hemming és Rankin 2007].

A kutatdsok alapjan a ritkabb gyakorisagi vastag- és végbél (anus) atresia

nehezebben ismerhetd fel ultrahanggal, ritkdbban detektalhaté polyhydramnionnal, és a
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beleknek a tdgulata is kevésbé jellegzetes. Hemming és Rankin eredményeiket tobb

szazezer eset bevonasaval publikaltak [Hobbins 2008, Hemming ¢s Rankin 2007].

Tobb kozlemény is beszdmolt a gastroschisis, mint hasfali eltérés gyakori
tarsulasar6l megndvekedett magzatvizmennyiséggel. Ezt az eltérést a teljes
falvastagodas nyitottsaga ¢s a koldokzsinorhoz viszonyitott jobb oldalusag jellemzi, ami
viszont nem ¢érinti a koldokgylriit. Az anomadlia tovabbi jellemzdje, hogy a
magzatvizben szabadon lebegnek a gastroschisisen at kitiiremkedd belek. Barisic €s
mtsai kozleményében a gastroschisissel detektalt esetek kevesebb, mint kétharmada
jutott el az ¢€lvesziiletésig [Barisic et al. 2001, Hidaka et al. 2009]. Ferreira és mtsai
kiemelik, hogy a kiilsd, illetve a bels6 béltagulat mellett fontos markernek szamit a
polyhydramnion [Ferreira et al. 2021]. Andrade ¢és mtsai munkdja alapjan a
megnovekedett magzatvizmennyiség ugyanugy prediktiv ultrahangmarkerként szerepelt
a gastroschisis megallapitdsdhoz, mint az intra- és extraabdominalis béltagulat [ Andrade

et al. 2017].

A gastroschisissel ellentétben az omphalocele fennalldsa esetén a belek,
sulyosabb esetben a mdj a koldokgyliriin at hernialodik, €s a kdldoksérvben talalhatoak
a hernialodo képletek. Az omphalocele nem ritkdn polyhydramnionnal egylittesen
detektalhatd. Barisic és mtsai publikaciojaban az omphalocelével detektalt esetek

kevesebb, mint fele végzddott élvesziiletéssel. [Barisic et al. 2001, Fadda et al. 2009].

A hugyiti rendellenességek kihatidssal vannak a magzatviz termelésére, igy
egylitt jarhatnak polyhydramnionnal vagy oligohydramnionnal, és kihatdssal lehetnek az
egyéb szervek fejlodésére. A magzat megfeleld fejlodésének része a magzatviz
megfeleld korforgasa, a légutak fejlodésének elengedhetetlen feltétele a magzatviz
méhen beliili ,,belélegzése”, ennek hidnyadban pulmonalis hypoplasia johet létre. A
megfeleld mennyiségli magzatviz a feltétele a végtagok megfeleldé mozgasanak,

fejléddésének is, oligohydramnion esetén a végtagok fejlodése is zavart szenvedhet.

A prenatalis ultrahang-diagnosztikdban a vesét ¢és a huagyuti fejlédési
rendellenességek (Congenital anomalies of kidney and urinary tract - CAKUT) a vezetd

anatomiai eltérések kozé tartoznak. A rendellenességek széles spektrumat teszi ki, az
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atmeneti pyelectasidn/hydronephrosison at a kétoldali veseagenesidig. Ha a
rendellenesség a vese funkcidjat silyosan érinti, a vizelettermelés annyira lecskkenhet,
hogy az oligohydramnionhoz ¢és karosodott tiidéfejlodéshez vezethet [Malaga-Dieguez
et al. 2021, Miller et al. 2022].

Mindkétoldali vese miikddésének zavara esetén oligohydramnion alakulhat ki.
Féloldali veseeltérés esetén az ellenoldali vese kompenzatorikus talmiikédése miatt

megfigyelhetlink polyhydramniont is [Zhou et al. 1999].

Potter irta le el@szor a bilateralis veseagenesia (bilateral renal agenesis — BRA)
esetén megfigyelt klasszikus Potter syndromat [Potter 1946]. A kétoldali veseagenesia
okan kialakuldé stlyos oligohydramnion miatt az arc deformalddik (a jellegzetes
arckifejezést Potter-arcnak hivjuk, lenyomott orr, lesimult fiil tarsul hozzd). A végtagok
mozgéasanak akadalyoztatasa miatt kényszertartas alakul ki, sulyosabb esetben a végtag
deformaloddik (dongalab, arthrogryposis, csipd dysplasia). A magzatviz hidnya miatt a
tiid6 sem fejlodik megfeleléen, a magzatviz ,,belélegzésének” zavara miatt a tiido
alulfejlettsége, pulmonalis hypoplasia alakul ki [Wolff és Schaefer 1994, Zhou et al.
1999, Becker 2009, Wolf 2014].

A kétoldali vese agenesia esetén a hdlyag nem telédik ¢és sulyos
oligohydramnion alakul ki. A magzat ¢letképtelen, hiszen adekvat mennyiségli
magzatviz sziikséges a magzati tiidé fejlédéséhez, és a korai neonatalis periddusban a
pulmonalis hypoplasia miatt letalis. Ezzel szemben féloldali vese agenesia esetén a
magzatviz mennyisége datlagos ¢és a hidnyzd vese helyén ultrahangvizsgalattal a
megnagyobbodott mellékvese abrazolddhat (u.n. ,,lying down adrenal sign”) [Zhou et

al. 1999, Becker 2009, Wolf 2014].

A késobbiekben a vese cysticus elvaltozasainak kategorizaldsat Osathanondh és
Potter végezték el [Osathanondh és Potter 1964]. Ezt a besorolast Potter I-IV. tipus
néven szamos szerzO atvette, €s hagyomanyos besorolas alapjat képezi napjainkban is

[Fong et al. 1986, Avni et al. 2012, Mileto et al. 2018, Bhandari et al. 2022].

A polycystas vesebetegség autoszomalis recessziv formajat (autosomal recessive
polycystic kidney disease — ARPKD) infantilis formanak hivjuk (Potter I-es tipus). A

korkép az esetek tobbségében kétoldali és mar méhen beliili ultrahangvizsgalat soran
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diagnosztizalhat, a gylijtécsatorndk cysticus dilatacidja okozza. Bar polycystés
elnevezést hasznalunk, az ultrahangon a kisméretli cystak nem lathatéak, csak nagyobb
¢s echodensebb vesék abrazolodnak. A sulyos kétoldali elvaltozas esetén
oligohydramnion tarsul hozza és a htigyhdlyagtelddés hianyzik, magzati kényszertartas

figyelheté meg [Zhou et al. 1999, Wolf 2014].

A polycystas vesebetegség autoszomalis dominans 6roklédést is mutathat
(autosomal dominant polycystic kidney disease — ADPKD), ezt a tipust adult tipusnak
nevezziik, ugyanis a tlinetek gyakran csak késobb jelentkeznek (Potter Ill-as tipus),

azonban az esetek egy részében mar a varandossag alatt lathatok veseeltérések.

Napjaikban a genetikai vizsgalatok alapjan mar ijabb kategorizalas is megjelent,
az adult (felndtt) tipusba genetikai eredet alapjan 3 korképet sorolnak: Polycystic kidney
disease type I-1II (PKD1, PKD2, PKD3). Az autoszémalis recessziv infantilis tipus 4j
elnevezése a polycystic kidney disease type IV (PKD4).

Amennyiben az ultrahangvizsgalattal jellegzetes kisebb-nagyobb (10-20 mm-es)
cystak abrazolédnak a vesében multicystas vesedysplasiarol (multicystic dysplastic
kidney — MCDK) beszéliink (Potter Il-es tipus). A beteg vese ilyenkor nem miikddik,
ezért kétoldali elvaltozas (az esetek egyharmada) esetén sulyos oligohydramnion alakul
ki, nincs holyagtelddés, és a magzat életképtelen. Az esetek tobbségében (esetek
kétharmada) az elvaltozas féloldali, ilyenkor a magzatviz mennyisége gyakran normalis,
de akar polyhydramnion is kialakulhat. Ha az egyik oldalt érintd forma nem része
sulyos dsszetett rendellenességnek, akkor a postnatalis élettel Gsszeegyeztethetd [Zhou

et al. 1999, Becker 2009, Wolf 2014].

A vizeletelvezetd rendszer szlikiilete, amennyiben az ureteropelvicus sziikiilet
vagy elzarodds okozza, féloldali vese {iregrendszeri tdgulattal, a vesemedence
tdgulataval (pyelectasia) és a kelyhek tagulatdval jar. Az enyhe pyelectasia jo
progndzisunak mondhat6. Sualyos esetben féloldali hydronephrosis alakul ki a

kéregéallomany elvékonyodésaval [Fadda et al. 2009, Becker 2009, Sairam et al. 2001].

Ha a vesicourethralis szakaszon alakul ki a vizeletelvezeté rendszer elzardédasa
vagy szikiilete (utobbit féleg fii magzatoknal a hats6é urethrabillentyli sziikiilete

okozza), akkor az mindkét oldalt érinté iiregrendszeri tagulatot eredményez, extrém
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esetben a holyag tagulataval tarsultan (Potter IV-es tipus). A koérkép sulyos forméjanal
az extrém mértékben tagult holyag a hasfalat is tagitja, a vizelet iiritésének akadalya
oligohydramniont okoz (Potter sequentia). A  magzat megsziiletése ¢és
holyagkatéterezése utan a hdlyag és igy a hasfal is 0sszeesik, ,,gylirott”, aszalt szilvara

jellemzd képet ad (,,Prune belly syndrome”) [Zhou et al. 1999, Becker 2009].

A végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok pontos diagnosztikaja a
méhen beliilli magzatnal rendkiviil nehéz. A ndvekedési lemaradas gyakran csak a
terhesség késobbi szakdban valik patoldgids mértékiivé. A polyhydramnion
epidemiologiai rizikd tényezdjét ¢€s congenitalis anomadlidkat érinté perinatélis
kimenetelét tekintve azt tapasztaltdk, hogy a vazrendszer esetében kiemelkedden magas,
38,9%-ban volt megfigyelheté megnovekedett magzatvizmennyiség [Almeida et al.

2016].

A subcutan oedema kiilonb6zd sulyossagu formai (hydrops, cysticus hygroma
¢s tarkéredd) és magzatviz mennyiségi rendellenességeivel szamos kozlemény
foglalkozott. A polyhydramnion és megvastagodott lepény gyakran megfigyelhetd non-
immun hydrops fetalis esetén [Berger et al. 2018]. Almeida és mtsai izolalt hydropsnal
40%-ban mutattak ki megndvekedett magzatvizmennyiséget [Almeida et al. 2016].
Tobb kozlemény foglalkozott az oligohydramnion és a subcutan oedema tarsulasaval,
koztiikk az NT értékkel vald dsszefiiggéssel is [Uysal et al. 2015]. Gembruch és mtsai
publikacidjukban kiemelték, hogy cysticus hygroma esetén gyakran fordul eld
oligohydramnion ¢és IUGR [Gembruch et al. 1988]. Chen és kutatdcsoportja 35
hydropsos magzatot vizsgalva 10-nél (28,6%) irt le sulyos oligohydramniont [Chen et
al. 1996].

1.4.2. Magzati chromosoma-rendellenességek és a polyhydramnion,
oligohydramnion el6fordulasa
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Szamos tanulmanyban vizsgaltdk a polyhydramnion, oligohydramnion és a
chromosoma-rendellenességek  Osszefliggését. A koros karyotypus  tarsulhat
polyhydramnionnal vagy oligohydramnionnal. Wladimiroff és mtsai 170 chromosoma-
rendellenesség esetét vizsgalva 31 esetben mutattak ki oligohydramniont (18,24%) ¢és
28 esetben polyhydramniont (16,47%) [Wladimiroff et al. 1995]. Egy nemzetkozi
publikécioban kiemelik, hogy eredményeik szerint az invaziv diagnosztikai vizsgéalatok
egyik leggyakoribb oka a polyhydramnion. Edwards syndroma esetén 28%-ban, Patau
syndroma esetén 15%-ban volt polyhydramnion [Houlihan és O'Donoghue 2013].

A polyhydramnion oldalarol vizsgalva eltéré eredményeket kozoltek a kutatok.
Brady és mtsai polyhydramnion esetén 3,2%-ban mutattak ki koros karyotypust, azonos
aranyban 18-as trisomiat ¢és 21-es trisomiat [Brady et al. 1992]. Barnhard és mtsai
szintén polyhydramnion esetén 4,08%-ban mutattak ki kéros chromosoma-alloméanyt
[Barnhard et al. 1995]. Landy és mtsai izolalt polyhydramnion esetét vizsgalva 5,08%-
ban mutattak ki chromosoma-rendellenességet [Landy et al. 1987]. Nagyobb esetszam
mellett Stoll és mtsai 14,48%-ban mutattak ki chromosoma-rendellenességet [Stoll et al.
1999]. Pauer és mtsai polyhydramnion esetében 5,56% mutattak ki koros karyotypust
[Pauer et al. 2003].

Sagi-Dain ¢és Sagi egy metaanalizis soran dolgoztak fel a chromosoma-
rendellenességek eléfordulasat polyhydramnion esetén. A polyhydramnion nélkiili
varanddssagokhoz képest a megnovekedett magzatvizmennyiség esetén a chromosoma-
rendellenesség Osszesitett RR-értéke (relativ riziko) 3,09 volt (95% CI 1,92-4,97). A
metaanalizis soran feldolgozott kozlemények elsdsorban 21-es és 18-as trisomia

eléfordulasarol szamoltak be [Sagi-Dain és Sagi 2015].

Hendricks és mtsai kiilon vizsgaltdk azon eseteket, amikor mas eltéréssel tarsult
a polyhydramnion vagy egyéb eltérés nélkiil fordult eld. Chromosomaeltérést csak azon
esetekben mutattak ki, ahol mas eltéréssel tarsult a polyhydramnion (5,34%) [Hendricks
et al. 1991]. Dashe és mtsai szintén kiilon vizsgaltak az izolalt és egyéb eltéréssel tarsult
eseteket, 595 izolalt polyhydramnion esetén 6 esetben mutattak ki koros karyotypust
(1,01%), 77 egyéb eltéréssel tarsult esetbdl 8 koros karyotypust talaltak (10,39%)
[Dashe et al. 2002].
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Sickler és mtsai azon eseteket vizsgalva, ahol a polyhydramnion magzati
novekedési lemaraddssal is tarsult, 49 esetb6l 15 koros karyotypust mutattak ki
(38,46%), 10 esetben 18-as trisomiat (25,64%), 1 esetben 13-as trisomiat (2,56%) és 4
esetben egyéb chromosomaeltérést [Sickler et al. 1997]. Beke és mtsai kozleményében
polyhydramnion esetén egy¢b eltérés nélkiil 0,3% volt a chromosoma-rendellenességek
aranya, mely Onmagaban nem indokolja az invasiv beavatkozast, azonban egy¢b
ultrahangeltéréssel tarsult esetekben a chromosoma-rendellenességek aranya 5,9% volt.

polyhydramnion esetén az Osszesitett kockazat (3,5%) [Beke at al. 2004].

A polyhydramnionhoz hasonléan az oligohydramnion megitélése sem
egyértelmii az egyes kozlemények alapjan. Stoll és mtsai 224 oligohydramnionnal
tarsult esetet vizsgalva 31 esetben mutattak ki koros karyotypust (13,84%) [Stoll et al.
1998]. Ett6l eltérd eredményt adott Pauer ¢és mtsainak vizsgalata, akik 752
oligohydramnion esetét vizsgalva 10 esetben mutattak ki kéros chromosoma-allomanyt
(1,33%) [Pauer et al. 2003]. Beke és mtsai oligohydramnion mellett egyéb eltéréssel
8,9%-ban taldltak chromosoma-rendellenességet, egyéb eltérés nélkiil is eléfordult
chromosoma-rendellenesség (4,5%), az Osszesitett kockazat 7,7% volt [Beke et al.

2004].

1.4.3. Egyéb magzati multiplex malformatios syndromak és a
polyhydramnion, oligohydramnion el6fordulasa

Csak néhany genetikai betegség kapcsolodik polyhydramnionhoz, ilyen
esetekben a prenatalis genetikai diagnozis segithet azonositani az okot, lehetévé téve a
megfeleld kezelést a sziiletés eldtt és utan. A monogénes betegségek vizsgalataban a
WES (whole exom sequencing) mellett panell-sequenalas segithet a diagnozis
felallitasaban Mikrodeléciok ¢és mikroduplikaciok kimutatdsdban, és a marker
chromosomak azonositdsaban a CMA (chromosomal microarray analysis, array CGH)
vagy FISH vizsgalat lehet segitségre a prenatalis diagnosztikaban. Alkalmazéasaval

lehetdség nyilik a chromosomalis téréspontok felismerésére [de Pater, 2003].
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A Bartter syndroma egy autoszomalis recessziv betegség, amelyet sulyos
polyuria és a vesékben fokozott natrium-iirités jellemez [Bartter et al. 1962]. A Bartter
syndroma két alcsoportra oszthatd: a sziiletés elotti Bartter syndroma (antenatal
Bartter’s syndrome) és a klasszikus Bartter syndroma [Reinalter €¢s mtsai, 1998]. Az
aBS jellemz6i a polyhydramnion ¢és a postnatalis polyuria korai megjelenése,
amelyekrdl kimutattdk, hogy a MAGED2 gén (melanoma-associated antigen D2)

mutacioi okozzak [Laghmani et al, 2016].

A Prader-Willi syndroma egy Osszetett, az idegrendszert érintd genetikai
fejlédési rendellenesség. Megndvekedett magzatvizmennyiséggel, hypotonidval, koros
magzati pulzusszammal jarhat. Ezen tiinetek detektaldsakor javasolt a syndroma
irdnyaba torténd antenatalis molekularis genetikai vizsgalat [Murata et al. 2020]. Egy
nemzetkdzi publikacidoban vizsgaltdk a Prader-Willi syndroma lehetséges fenotipusos
prenatalis jeleit. A rendellenességgel diagnosztizalt gyerekek korabbi ultrahangleletei
alapjan nagy aranyban irtak le csokkent magzati mozgasokat, az adott terhességi korhoz
képest csokkent magzati méretet, megndvekedett fej/haskorfogat aranyt. Az Gsszes

esetszamot nézve 34%-ban detektaltak polyhydramniont [Gross et al. 2015].

A Pallister-Killian syndroma (PKS, i12p syndrome, tetrasomy 12p) ritka
chromosoma-rendellenesség, amely a 12-es chromosoma rdévid karjanak mozaik
tetrasomidja. A 12-es chromosoma rovid (p) karjanak mozaik tetrasomidja a
cytogenetikai vizsgalat soran egy marker chromosomaként figyelheté meg. A marker
chromosoma a 12-es chromosoma két p karjanak fuzi6jabol jon 1étre (isochromosoma),
igy alakul ki a 12p tetrasomia. A PKS-t el0szor 1985-ben diagnosztizaltak prenatalisan
ultrahanggal [Thakur et al. 2019].

A Noonan syndroma egy autoszomalis domindns 6roklédést mutatd fejlodési
rendellenesség. Progressziv patoldgias allapot jellemzi: cysticus hygroma, hydrops,
tarkoredd, pleuralis folyadékgyiilem, szivrendellenesség (pulmonalis stenosis, pitvari
sOvényhidny, hypertrophids cardiomyopathia), alacsony termet, pectus excavatus
(tolcsérmellkas), lapos orrnyereg [Menashe et al. 2002]. Az esetek nagy részében a
PTPN11 (protein tyrosine phosphatase non-receptor type 11), RAF1 (Raf-1 proto-
oncogene, serine/threonine kinase), SOS1 (SOS Ras/Rac guanine nucleotide exchange

factor 1), KRAS (KRAS proto-oncogene, GTPase) gének mutacidja okozza. A PTPN11
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gént tartalmazd 12924 chromosoma-régi6 megduplazasa szintén a korkép
kialakuldasdhoz vezet. Menashe és mtsai kozleményiikben 33 Noonan syndromas esetet
vizsgalva 9 esetben irtak le cysticus hygromat. A 9 cysticus hygromas eset koziil 4-hez
tarsult polyhydramnion, 1-hez oligohydramnion [Menashe et al. 2002]. Egy masik
kozlemény adatai alapjan Noonan syndromdhoz tarsult megndvekedett NT értéket

mérve 23,1%-ban irtak le polyhydramniont [Croonen et al. 2013].

A kozelmultban beszamoltak arrél, hogy az FBXL4 (F-box and leucine rich
repeat protein 4) gén missense és stop mutdcidi sulyos, autoszomadlis recessziven
6rokléd6 mitochondrialis encephalomyopathidhoz kapcsolddnak. Van Rij és
munkatérsai publikacidjaban az egyik paciensnél a polyhydramnion volt az elsé tiinet,
majd a részletesebb magzati ultrahangvizsgalat az agyi rendellenesség kimutatasdhoz
vezetett. Paciensiik az elsé volt, aki az FBXL4-hez kapcsolddd mitochondrialis
encephalomyopathia tiineteinek korai prenatalis megjelenését mutatta [van Rij et al.

2016].

A pylorus atresia ritka form4ja a junctionalis epidermolysis bullosa és pylorus
atresia betegség (JEB-PA). A korképnél az integrin subunit beta 4 (ITGB4) és integrin

crer

polyhydramnionnal [Stoevesandt 2011].

A fetalis akinesia deformatios sequentia (fetal akinesia deformation sequence -
FADS) klinikailag és genetikailag heterogén rendellenesség. Egy nemzetkdzi
tanulmanyban az ehhez a betegséghez kapcsolodo kiilonbozé ultrahangos eltéréseket
tobb érintett magzat esetében irtdk le. Megallapitottdk, hogy a rendellenesség
diagndzisanak felallitdsdhoz a kimutatott agyi rendellenesség (agyi keringési
rendellenesség, ventriculomegalia) mellett a mellkasi hypoplasia és polyhydramnion

megléte adhat segitséget [Hellmund et al. 2016].

A thalassaemia syndroma korilbelil 100 milli6 embert érint, foleg a
Mediterraneum (beleértve Bulgariat is), Dél-Kelet Azsia és Afrika teriiletén éloket.
Vizsgaltdk a beta-thalassaemia és a terhesség kimenetele kozotti Osszefliggést, mely
soran megallapitottdk, hogy az ilyen betegséggel rendelkezéknél magasabb az

oligohydramnion prevalencidja [ Yordanova 2014].
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1.4.4. Méhen beluli terapia lehetésége polyhydramnion és
oligohydramnion esetén

A kiilonb6z0 magzati rendellenességek esetén szamos intrauterin magzati
sebészeti eljarasrol szamoltak be. Ezek kozvetetten kihatassal lehetnek a magzatviz
mennyiségére is. Az eljarasok részletes ismertetése nem tartozik a dolgozat téméjahoz,

itt csak kozvetleniil a magzatviz mennyiségét befolyasolo beavatkozasokat targyaljuk.

A tehermentesité amniocentézis egy invaziv technika, ami terapias eljarasként
is szolgalhat a magzatviz mennyiségének csokkentésére polyhydramnion esetén [Jindal
et al. 2022]. Hamza ¢és munkatarsai kézleményiikben kiemelik, hogy a megnovekedett
magzatvizmennyiség kezelésére gondos diagnosztikai értékelést kvetden, javasolt lehet
tehermentesitd amniocentézist végezni. A beavatkozast altalaban akkor fejezik be, ha az
ultrahangvizsgalattal 15-20 cm-es AFI-t érnek el, vagy ha az intraamnialis nyomas
20 Hgmm ala csokken. Esetenként anyai panaszok vagy korai méhlepénylevalas jelei

miatt a beavatkozast meg kell szakitani [Hamza et al. 2013].

Oligohydramnion kezelésére az amnioniir feltltése jon szoba amnioninfuzio
segitségével. Ez a technika el6szor 1983-ban kertilt alkalmazésra [Weismiller 1998]. Az
amnioninfizié jelentdsen javitja a perinatalis kimenetelt ¢és meghosszabbitja a
varanddssagot sulyos, mésodik trimeszterben eléforduld oligohydramnion esetén mind
az idiopatids, mind a burokrepedéssel jaro esetekben [Kozinszky et al. 2014]. A
magzatviz infuzio jotékony hatdssal van a meconium aspirdcios szindroma (MAS)

eléfordulasa esetén is [Halvax et al. 2002].
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2. Célkitlizesek

Az irodalmi adatokban a szervcsoporton beliili rendellenességek koziil néhany
szerepel a polyhydramnionnal vagy oligohydramnionnal tarsul6 rendellenességek
kozott, azonban a szervesoportokon beliill nem minden rendellenességet vizsgaltak meg

ilyen szempontbol.

Célul thztiik ki a szervcsoportokon beliil az egyes rendellenességek esetén a

polyhydramnion vagy oligohydramnion el6forduldsanak vizsgalatat.

Célul thztiik ki, hogy megvizsgaljuk szervrendszerenként, hogyan valtozik a
méhen beliili ultrahangos felismerés ardnya, ha a rendellenesség onmagéaban, vagy
chromosoma-rendellenesség részeként vagy egyéb multiplex malformatio részeként

fordul eld.

Annak jellemzésére, hogy az adott rendellenesség és a polyhydramnion vagy
oligohydramnion mennyire jellemzden tarsul, a statisztikai szamitasokhoz kidolgoztuk a

,Tarsulasi faktor”-t (TF).

Célul thztik ki, annak vizsgalatat, hogy a magzatviz mennyiségi

rendellenességei hogyan befolyasoljdk a magzati rendellenesség felismerhetdségét.
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3. Mbdszerek

Vizsgalatunk soran a Semmelweis Egyetem 1. sz. Sziilészeti és NOgyogyaszati
Klinika 12 ¢éves anyagaban (2005-2016) azon eseteket dolgoztuk fel, ahol a
fetopatologiai leletben, illetve postnatalis vizsgélat soran fejlddési rendellenességeket
diagnosztizaltak. A vizsgalat soran a prenatalis ultrahang leleteket, a postnatalis klinikai
adatokat, valamint a fetopatologiai leleteket dolgoztuk fel. Vizsgaltuk, hogy az egyes
magzati anatomiai rendellenességek milyen ardnyban tarsultak a magzati prenatalis

ultrahang vizsgalat soran polyhydramnionnal vagy oligohydramnionnal.

A polyhydramnion és oligohydramnion meghatarozasanal az
ultrahangvizsgalatok soran mért AFI értékeket hasznaltuk, és 5 percentilis alatti érték
esetén oligohydramnion, 95 percentilis érték esetén polyhydramnion kategoridba
soroltuk (3. dbra). Amennyiben nem allt rendelkezésre AFI érték, akkor a legnagyobb

magzatvizzseb értékét vettiik figyelembe.

Az irodalmi adatokkal vald 6sszehasonlithatosag érdekében a rendellenességeket
az EUROCAT tanulmény szempontjait figyelembe véve csoportositottuk. A
rendellenességeket fécsoportba soroltuk: craniospinalis, craniofacialis, cardiovascularis,
egyéb mellkasi eltérések, has és hasfal rendellenességei, urogenitalis rendellenességek,
végtag rendellenességek €s csontosoddsi zavarok. Megvizsgaltuk a subcutan oedeméaval

jaré rendellenességeket is.

Az ultrahangvizsgélatokat a Klinika Ultrahang Laboratéoriumaban Medison
Sonoace X8 (Medison Co., LTD, Samsung Medison UGEO H60 (Samsung Medison
Co., LTD), Samsung Medison WS80A (Samsung Medison Co., LTD), Philips® HD
11XE (Philips Ultrasound) ultrahang késziilékkel torténtek.
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3. dbra. A magzatviz atlagos mennyisége, az 5 percentilis (oligohydramnion) és a 95
percentilis (polyhydramnion) AFI értékek cm-ben a terhességi hetek szerinti bontdsban

(Moore ¢s Cayle adatai alapjan szerkesztett sajat abra)

Vizsgaltuk az egyes magzati rendellenességek esetén a korképek oldalardl az
ultrahangvizsgalat sensitivitasat — érzékenységét (annak a valdsziniisége, hogy koros
esetekben a vizsgalat pozitiv eredményt ad) és specificitasat - fajlagossadgat (annak

valoszinlisége, hogy az egészséges esetekbe a vizsgalat negativ eredményt ad).

A vizsgaldo modszer (ultrahang) oldalardl vizsgéaltuk a pozitiv predictiv értékét
(annak valoszinlisége, hogy a pozitiv vizsgalati lelet valoban a koros eseteket ismeri
fel), és a negativ predictiv értékét (annak valoszinlisége, hogy a negativ vizsgalati lelet

valoban az egészséges eseteket ismeri fel).

Az egyes magzati anatomiai eltérések esetén eléforduld polyhydramnion vagy
oligohydramnion jellemzésére a kovetkezd kategoriakat hataroztuk meg: alacsonynak

vettiik az aranyt <10% esetén. Kozepes kategoriaba soroltuk >10% - <25% kozott.
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Magas besorolast kapott az arany >25% - <50% kozott, és extrém magasnak vettiik

>50% esetén.

A statisztikai vizsgalatoknal a szignifikancia szamitasdnal a Khi-négyzet probat
¢s a Fisher's Exact Test-et alkalmaztuk. P <0,05 esetén az anomaliat statisztikailag

szignifikansnak tekintettiik.

A polyhydramnion  és  oligohydramnion  magzati  szervrendszeri
rendellenességekkel egyiittes eldfordulasanak jellemzésére elsé 1épésben kapcsoltsagi
vizsgalatot alkalmaztunk. Asszociacids koefficiens szamitasanal a Yule-féle koefficienst

(Yule’s coefficient) hasznaltuk.
Yule-féle koefficiens: Y =[ (AB) (af) — (AB) (aB) ]/ [ (AB) (af) + (AB) (aB) ]
Ahol:
AB  Anatdmiai eltérés + polyhydramnion/oligohydramnion
AP  Anatdmiai eltérés polyhydramion/oligohydramnion nélkiil
oB Polyhydramnion/oligohydramnion az anatomiai eltérés nélkiil
aff Esetek polyhydramnion/oligohydramnion és anatémiai eltérés nélkiil
Az értékelésnél: Ahol -1<Y <1
ha Y =0 - fiiggetlen

Y =1 — teljes meghatarozottsag

Y <0,3 - gyenge asszociacid

0,3<Y <0,7 - kdzepes asszociacid

Y > 0,7 — er0s asszociacio

A Yule-féle koefficiensnél pontosabb, érzékenyebb jellemzot kerestiink, mely
jobban leirja az adott rendellenesség és a polyhydramnion vagy oligohydramnion

tarsulasat, ezért kidolgoztunk egy 1j statisztikai paramétert, a ,, Tarsulési faktor”-t (TF).
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A tovabbiakban, a statisztikai szamitdsoknal F és P vagy O halmazok
metszetének (F N P) jellemzésére (ahol F: fejlddési rendellenesség, P: polyhydramnion,

O: oligohydramnion) az altalunk bevezetett 1) ,,Tarsulési faktor”-t (TF) alkalmaztuk.

Ennek szamitéasa (pl. polyhydramnion esetén):

TF = (polyhydramnionnal tarsult rendellenesség / Osszes rendellenesség) x

(polyhydramnionnal tarsult rendellenesség / 6sszes polyhydramnion) x 100
Az értékelésnél a kovetkez6 kategoridkat hataroztuk meg:
TF < 0,5 - alacsony
0,5 <TF <2,5 - kdzepes
2,5 <TF <5 - magas

TF > 5 - nagyon magas

A tanulmény soran vizsgaltuk a méhen beliili ndévekedési lemaradas
eléfordulasat (IUGR, Intrauterine growth restriction). Ennek jellemzésére napjainkban a
méhen beliil a ,magzati novekedési lemaradas” (FGR, Fetal growth restriction)
kategoriat, megsziiletéskor a ,,small for gestational age” (SGA) kategoridt alkalmazza a
nemzetkdzi irodalom, ilyenkor a magzat, az ujsziilott a terhességi korhoz képest kicsi, a
terhességi kornak megfeleld 10 percentilisnél kisebb méhen beliili becsiilt sulyt /

sziiletési sulyt jelenti.

A chromosomavizsgalat cé¢ljabol végzett invaziv beavatkozasok tobbsége
ultrahangvezérelt genetikai amniocentézis (GAC) volt, melyet a terhesség 15-21. hete
kozott végeztiink. A chromosomavizsgalatok kisebb hanyada transabdominalis
chrorionboholy-mintavétellel (CVS) tortént, melyet részben az elsd trimeszterben
végeztiink a terhesség 11-13. hetében, részben a masodik trimeszterben a terhesség 18-
22. hetében, ez utobbiakat azon esetekben, ahol a terhesség nagysaga vagy egyéb indok

a genetikai amniocentézist nem tette lehetdve.
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A magzatviz- és chorionboholy-mintdkbol cytogenetikai feldolgozas tortént. A
magzatvizbdl nyert mintdkat eldzetes sejttenyésztés utan, a chrorionboholy-mintakat
tenyésztés nélkiil (a kozvetlen mitotikus aktivitast kihasznalva) vagy tenyésztés utdn
vizsgaltuk. A mitotikus sejtosztddast a metaphasisban leéllitva lehetdvé valik a
chromosomak fénymikroszkdpos vizsgalata €s a karyotypus meghatarozasa. Az esetek
egy részében a szambeli chromosoma-rendellenességek kimutatasa molekularis
genetikai  vizsgalattal, quantitativ fluorescens-PCR  (QF-PCR) technikédval is

megerdsitést nyert.

Amennyiben a terhesség alatt nem tortént magzati chromosomavizsgalat, ¢€s a
neonatologiai vizsgélat soran felmeriilt a chromosoma-rendellenesség gyantija, a

megsziiletés utan az Gjsziilott vérébal tortént lymphocytatenyésztés és karyotypizalas.

Kutatasunk megfelel a Helsinki Nyilatkozat alapelveinek, és az Intézmény Etikai
Bizottsdga (Tudomanyos Kutatasetikai Bizottsag engedélyszama: SE-TUKEB 231)
jovahagyta.
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4. Eredmények

4.1. Magzati fejl6dési rendellenességek tarsulasa
polyhydramnionnal és oligohydramnionnal

Az 1. Sz. Sziilészeti és Nogyogyaszati Klinikén 12 év alatt 41069 sziilés és 1957
kozépidds vetélés tortént. Az 1957 vetélésbdl 1440 esetben indukalt, mig 517 esetben
spontdn vetélés kovetkezett be. Osszesen 2825 magzatnal fordult el a jelzett

idészakban valamilyen fejlédési rendellenesség.

A 2825 esetbdl 203 esetet kizartunk a vizsgalatbol. Kizarasra keriiltek azon

esetek, amelyeknél nem tortént ultrahangvizsgalat és csak a sziilés/vetélés utan kertilt

felismerésre a rendellenesség.

Magzati rendellenességek eléforduldsa
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4. dbra. Magzati rendellenességet mutaté magzatok szama szervrendszerenként

csoportositva

Osszesen tehat 2622 magzat adatait dolgoztuk fel, ebbdl 1256 esetben végzddott
sziiléssel a varandossag. Az 1256 fejlodési rendellenességgel sziiletett 0jsziilottbol 644 a

37. terhességi hét eldtt jott a vilagra, a korasziilottek aranya 51,3% volt. A vizsgalt 2622
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esetbdl 1366 esetben vetélés, és a vetélés utdn fetopatoldgiai vizsgalat tortént.
Hatvanhét esetben a vetélés spontan volt, 1299 magzatnal pedig indukaltan kovetkezett

be.

A craniospinalis rendellenesség 530 magzatnal fordult eld, az arc és nyak
malformatidi 218 esetben jelentek meg. A legnagyobb esetszammal a sziv- és nagyerek
rendellenességei fordultak el (818 eset). A mellkas egyéb rendellenességei 156 esetben
voltak megfigyelhetdk, 404 eset kertilt a hasi és hasfali rendellenességek kozé, és 432 az
urogenitalis eltérések csoportjaba, mig 255 esetet soroltunk a végtagi és csontosodasi
eltérésekhez. A subcutan oedemdval jar6 rendellenességek 243 magzatnal fordultak eld

(4. abra).

2. tablazat

Osszes magzatra szamitva a magzati rendellenességek felismerésének Osszesitett hatékonysaga

Teljesen felismert Nem felismert
esetszam n % n %

Craniospinalis rendellenessegek 530 350 66,04% 180 33,96%
Craniofacialis rendellenességek 218 7 32,57% 147 67.43%
Cardiovascularis rendellenességek 818 508 62,10% 310 37,90%
Mellkasi rendellenességek 156 a8 56,41% 68 43 59%
Hasi és hasfali rendellenességek 404 246 60,89% 158 3911%
Urogenitalis rendellenességek 432 224 51,85% 208 4815%
Végtag rendellenességek és csontosodasi

zavarok 255 138 5412% 117 4588%
Subcutan oedemaval jard rendellenességek 243 191 78,60% 52 21,40%

A varandossag soran nem minden rendellenesség keriil felismerésre, az esetek
egy részében csak a megsziiletés utdn vagy vetélést kovetd fetopatoldgiai vizsgalat
soran keriil felismerésre a fejlédési rendellenesség. Otven szazalék folott sikeriilt
felismerni a méhen beliili magzatoknal az anatémiai rendellenességet a craniospinalis, a
cardiovascularis, a mellkasi, a hasi és hasfali rendellenesség, valamint a subcutan

oedema esetében (2. tdblazat).

A magzati rendellenességek el6fordulhatnak oOnmagukban, de tarsulhatnak
chromosoma-rendellenességhez, ¢és eléfordulhatnak multiplex rendellenességek

részekeént is.
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A magzati chromosoma-rendellenességek lathatoak a 3. tiblazatban. Tiz
szazalékban, vagy azt meghaladd mértékben tudtunk chromosoma-rendellenességet
kimutatni a craniofacialis (33/218, 15,1%), a cardiovascularis (112/818, 13,7%) ¢és a
végtag rendellenességek €s csontosodasi zavarok (26/255, 10,2%), valamint subcutan
oedemaval jard rendellenességek esetén (42/243, 17,3%). Tiz szézalék alatt talaltunk
chromosoma-rendellenességet a  craniospinalis  (43/530, 8,1%), a mellkasi
rendellenességek (6/156, 3,8%), a hasi és hasfali rendellenességek (29/404, 7,2%) és az
urogenitalis rendellenességek esetén (25/432, 5,8%).

3. tablazat

Osszesitett tablazat a chromosoma-rendellenességek eléfordulasardl

g g 2

N a i

® 2o

w a w

3 29

3 &3

w

o

E |

¥
n %
Craniospinalis rendellenességek 530 43 8.1%
Craniofacialis rendellenességek 218 33 15,1%
Cardiovascularis rendelienessegek 818 112 13,7%
Mellkasi rendellenessegek 156 6 3.8%
Hasi és hasfali rendellenességek 404 29 7.2%
Urogenitalis rendellenességek 432 25 5,8%
Végtag rendellenességek és csontosodési zavarok 255 26 10,2%
Subcutan oedemaval jaré rendellenességek 243 42 17.3%

A multiplex malformatiok kozé soroltuk azokat az eseteket, amelyeknél két vagy
tobb szervrendszert érintett a rendellenesség, €s nem taldltunk a korkép hatterében
chromosoma-rendellenességet. A kovetkezd tdblazatban lathatod, hogy magas aranyban

fordult elé6 multiplex malformatio minden szervrendszer esetén. A craniospinalis
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rendellenességek esetén 33%-ban, a craniofacialis rendellenességeknél 49%-ban, a
cardiovascularis rendellenességeknél 28%-ban, a mellkasi rendellenességeknél 67%-
ban, a hasi és hasfali rendellenességek esetén 39%-ban, az urogenitalis rendellenességek
vizsgalata sordn 37%-ban, a végtag rendellenességek és csontosodasi zavaroknal 49%-
ban, mig subcutan oedemaval jar6 rendellenességeknél 36%-ban volt kimutathat6 egyéb

szervrendszer rendellenessége is (4. tablazat).

4. tablazat

Osszesitett tablazat a multiplex rendellenességek eléfordulasarol

Tarsuld rendellenességek
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n %

kst 530 174 33% | 12 62 _ 47 59 12 37 44 48 17
rendellenessegek

Craniotacialis 218 107 49% | 57 50 | 47  _ 38 13 20 25 33 8
rendellenességek

Cardiovascins 818 225  28% | 137 88 59 38 _ 39 75 73 35 16
rendellenességek

el endelensssegeN 156 105 67% | 49 s | 12 13 3 3 26 19 36

e 404 158 39% | 75 83 a7 20 75 37 | _ | 49 32 27
rendellenességek

UrogenfalSIEndeleneascoel | agp 158 37% | 93 65 | 44 25 73 26 49 BT

Végtag rendellenessegek s 575 124 49% | 62 6 | 48 33 35 19 | 3@ 3B 12

csontosoddsi zavarok

Subcutan oedemaval jaré 243 87 36% | 50 37 17 8 26 9 9 7 12 _

rendellenességek

Az esetek feldolgozasa soran vizsgalatuk, hogy a beteg magzatot singularis vagy
ikerterhességben talaltuk. Az ikerterhességek ardnya a craniofacialis rendellenességek
esetén meghaladta a 10%-ot, de 5% {f0lott volt cardiovascularis rendellenességek,
mellkasi rendellenességek, hasi és hasfali rendellenességek, valamint urogenitalis

rendellenességek esetén is (5. tablazat).
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5. tablazat

Osszesitett tablazat a singularis, gemini és trigemini terhességekbél szarmazoé beteg magzatok aranyarél

Beteg magzatok

3 & oL g9 @
a v == 3 3 Sa
N g 3 c $ g 3 @
- H 0 o w = w 3
o @ =, @ @ 3
H =1 (=] Q =
a o o o
@ & o &
n % %o n %
Craniospinalis rendellenességek 530 505 95 28% 23 4.349% 2 0.38%
Craniofacialis rendellenessegek 218 193 88 539 22 10.09% 3 138%
Cardiovascularis rendellenességek 818 756 92 429, 57 6.97% 5 0.61%
Msliendclcnesceach 156 143 9167% | 11 705% | 2 128%
Hasi és hasfali rendellenességek 404 377 93.329% o5 6.19% 2 0.50%
Urogenitalis rendellenességek 432 393 90.97% 38 8.80% y 023%
Végtag rendellenességek és csontosodési 255 244 05 69 11 4319 0 0.00%
zavarok i S Onl
Subcutan oedemaval jaro rendellenességek 243 231 95,06% 12 4,94% 0 0,00%
4.2. Asszociacios koefficiens vizsgalata
A polyhydramnion  és  oligohydramnion  magzati  szervrendszeri

rendellenességekkel egyiittes eldfordulasanak jellemzésére elsd 1épésként kapcsoltsagi

vizsgalatot alkalmaztunk. A nemzetkozi statisztikai mdodszerek koziil az Asszociacios

koefficiens szamitadsanal a Yule-féle koefficienst (Yule’s coefficient) hasznaltuk.

Yule-féle koefficiens: Y =[ (AB) (af) — (AP) (aB) ] /[ (AB) (ap) + (AB) (aB) ]
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6. tablazat

Asszociacios koefficiens szamitasa (Yule) polyhydramnion esetén

Yule-féle
B o = B koefficiens
Rendellenesség csoport
Craniospinalis rendellenességek 17 413 367 10536 [GE
Craniofacialis rendellenességek 27 191 457 10848 0,541
Cardiovascularis rendellenességek 120 698 364 10248 0,658
Mellkasi rendellenességek 30 126 454 10910 0,702
Hasi és hasfali rendellenességek 127 277 357 10662
Urogenitalis rendellenességek a7 345 397 10634
Végtag rendellenességek és
csontosodasi zavarok 56 199 423 10811
Subcutan cedemaval jard
rendellenességek 35 208 449 10823 0,604
AB Anatdmiai eltérés + polyhydramnion/alighydramnion
Ap Anatomiai eltérés palyhydramion/oligohydramnion nélkiil
aB Polyhydramnion/oligohydramnion az anatémiai eltérés nélkiil
ap Esetek polyhydramnion/oligohydramnion és anatdmiai eltérés nélkiil
Ahol 1Y <1
ha Y =10 -figgetlen

Y =1 - teljes meghatarozottsag
Y < 0,3 - gyenge asszociacio

03=Y=07T- kﬁzeies asszociacio

A Yule-féle koefficiens szadmitasanal polyhydramnion esetén craniospinalis, hasi
¢s hasfali, urogenitalis rendellenességek, valamint végtag rendellenességek ¢és
csontosodasi zavarok esetén tudtunk kimutatni erds asszociaciot (Y > 0,7). A
craniofacialis, cardiovascularis, egyéb mellkasi ¢és subcutan oedemaval jaro

rendellenességek esetén kozepes asszociaciot talaltunk (0,3 <Y <0,7) (6. tablazat).

A Yule-féle koefficiens szamitdsanal oligohydramnion esetén a mellkasi, a hasi
¢s hasfali és az urogenitalis rendellenesség esetén talaltunk erds asszociaciot (Y > 0,7).
Mig a craniospinalis, craniofacialis, cardiovascularis, valamint végtag rendellenességek
¢s csontosodasi zavarok esetén kozepes asszocidciot taldltunk (0,3 <Y < 0,7) (7.

tablazat).

Tekintettel arra, hogy mind a polyhydramion, mind az oligohydramnion esetén
homogénen kozepes vagy erds asszociaciod volt kimutathato, egy 0j, jobban differencialo

statisztikai modszert dolgoztunk ki.

36



7. tablazat

Asszociacios koefficiens szamitasa (Yule) oligohydramnion esetén

Yule-féle
o2 B = ap koefficiens
Rendellenesség csoport
Craniospinalis rendellenességek 43 482 258 10714 0.611
Craniofacialis rendellenességek 19 199 287 11026 0,572
Cardiovascularis rendellenességek 61 757 245 10426
Mellkasi rendellenességek 24 132 282 11088
Hasi és hasfali rendellenességek 50 354 256 10840
Urogenitalis rendellenességek 150 282 156 10812
Végtag rendellenességek és
csontosodasi zavarok 30 225 276 10989 0,683
Subcutan oedemdval jard
rendellenességek 12 231 294 11001 0,321
AB Anatdmiai eltérés + polyhydramnion/olighydramnion
AP Anatamiai eltérés polyhydramion/oligohydramnion nélkil
aB Polyhydramnion/oligohydramnion az anatdmiai eltérés nélkil
ap Esetek polyhydramnion/oligohydramnion és anatdmiai eltérés nélkdl
Ahol -1 <Y <1
ha ¥ =0 -fiiggetlen

Y =1 - teljes meghatarozottsag
¥ < 0,3 - gyenge asszociacid

03=¥=07- kﬁzeies asszociacio

4.3. Tarsuldsi faktor (TF) vizsgalata

A Yule-féle koefficiensnél pontosabb, érzékenyebb jellemzot kerestiink, mely
pontosabban leirja az adott rendellenesség €s a polyhydramnion vagy oligohydramnion

tarsulasat, ezért kidolgoztunk egy 1j statisztikai paramétert, a ,,Tarsuldsi faktor’-t (TF).

A Tarsulési faktor szdmitasa sordn a kovetkezd értékeket vettiik figyelembe: TF
< 0,5 — alacsony, 0,5 < TF < 2,5 - kozepes, 2,5 < TF <5 - magas, TF > 5 - nagyon

magas arany.

A 8. tablazatban Osszesitettik szervrendszerenként a rendellenességeket,
novekedési lemaradas, a polyhydramnion és oligohydramnion ardnyat. A
polyhydramnion ¢és  oligohydramnion aranyanak  Osszehasonlitdsa  céljabol

szignifikanciat szamoltunk.
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8. tablazat

Osszes magzatra szamitott novekedési lemaradas, polyhydramnion és oligohydramnion arany és Tarsulasi faktor (TF)

IUGR (FGR-fetal

dtlagos magzatviz  polyhydramnion

oligohydramnion

Tarsulasi faktor  Tarsulasi faktor

growth restriction, (TF) {TF)
SGA-small for polyhydramnion  oligohydramnion

gestational age) esetén esetén
Rendellenesség csoport eset n % n % n % n % p*
Craniospinalis rendellenességek 530 60 11.32% 365 68.87% 117) 22.08% 48 9.06% p<0.02| G 1421
Craniofacialis rendellenességek 218 23 10.55% 172 78.90% 270 12.39% 19 8.72% NS 0,691 0.541
Cardiovascularis rendellenességek a18 72 8.80% 637 77.87% 1200 14.67% 61 7.46% p=0,02 3,637 1,487
Mellkasi rendellenességek 156 10 6,41% 102 6538% 30 19.23% 241 15,38% NS 1,192 1,207
Hasi és hasfali rendellenességek 404 48 11,88% 227 56,19% 127 31.44% 500 1238%  p<0,02 2,022
Urogenitalis rendellenességek 432 83 19.21% 195 4514% 87| 20,14% 150 34,72%  p<0,02 3,620
Végtag rendellenességek és
csontosodasi zavarok 255 26 10,20% 169 66,27% 56 21.96% 300 11,76%  p<0,02 2541 1,153
Subcutan oedemaval jard
rendellenességek 243 5 206% 196 8066% 35 1440% 12 494%  p=002 1,042 0,194

p* - polyhydramnion és oligohydramnion eléforduldsa kézotti kildnbség szignifikanciaja

|:| <10% - alacsony D 210% - <25% - kbzepes |:| 225% - <50% - magas I =50% - extrém magas
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Szignifikansan tobb magzatviz fordult eld craniospinalis, cardiovascularis, hasi
¢s hasfali, valamint végtag rendellenességek ¢és csontosoddsi zavarok esetén. Ezzel
szemben szignifikdnsan tobbszor fordult eld oligohydramnion (34,72%), mint

polyhydramnion (20,14%) urogenitalis rendellenességek esetén.

Az altalunk kidolgozott Tarsulasi faktor (TF) polyhydramnion vonatkozasaban
nagyon magas ¢értéket mutatott a craniospinalis, valamint a hasi és hasfali

rendellenességek esetén (TF > 5).

Polyhydramnion vonatkozasdban magas volt a Tarsulasi faktor cardiovascularis
rendellenességek, urogenitalis rendellenességek, végtag rendellenességek ¢€s
csontosodasi zavarok esetén (2,5 < TF < 5), mig kozepes volt a Tarsulasi faktor

craniofacialis, mellkasi és subcutan oedeméval jar6 magzati rendellenességek esetén.

Oligohydramnion vonatkozasdban a Tarsulasi faktor nagyon magas értéket az
urogenitalis rendellenességek esetén mutatott (TF > 5). Kozepes volt az érték a
craniospinalis, a craniofacialis, a cardiovascularis, az egyéb mellkasi, a hasi és hasfali
rendellenességek, valamint a végtag rendellenességek €s csontosodasi zavarok esetén

(0,5 <TF <2.5).

4.4. A magzati fejl6dési rendellenességek szervrendszerenként

A 2622 magzatnal a kiilonb6z6 szervrendszerekben 0Osszesen 3056
rendellenesség fordult eld. A kovetkezOkben szervrendszerenként targyaljuk a magzati

rendellenességeket.

4.4.1. Craniospinalis rendellenességek

A vizsgélat iddtartama alatt 530 magzatnal fordult eld craniospinalis
rendellenesség. A neonatoldgiai és fetopatologiai vizsgalatok eredményeivel Gsszevetve

350 esetben kertilt felismerésre teljesen a rendellenesség (66,04%). Amennyiben kiilon
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vizsgaltuk a chromosoma-rendellenességgel vagy multiplex malformatio részeként
eléfordult eseteket, akkor sokkal kisebb aranyban keriilt felismerésre a rendellenesség

(34,88% ¢és 50,57%), szemben azzal, ha 6nmagaban fordult eld (78,91%) (9. tablazat).

9. tablazat

Craniospinalis rendellenességek felismerése ultrahangvizsgalattal
Teljesen felismert MNem felismert

esetszam n % n %
rendellenesség dnmagaban 313 247 78.91% 66 21,09%
chromosoma-rendellenességgel 43 15 34.868% 28 6512%
tarsultan
multiplex rendellenesség 174 88 50.57% 86 49.43%
részeként
osszesen 530 350  66,04% 180 33,96%

Osszesen 43 magzatnl tudtunk kimutatni chromosoma-rendellenességet (8,1%).
Egyenld aranyban talaltunk 21-trisomiat és 18-trisomiadt (17-17 eset), 2 esetben 13-

trisomia és egy esetben X-monosomia fordult eld (5. abra).

Az egyéb chromosoma-rendellenességek koziil ritka autosomalis trisomiat
(RAT) 2 esetben tudtunk kimutatni (15-trisomia, 46,XY/47,XY+20), translocatio koziil
egy esetben 5;9-es kiegyenstlyozatlan translocatiot taldltunk, autosomalis
deletio/duplicatio (CNV) esetén egy 13q deletiot, valamint nemi chromosomak egyéb
rendellenességei koziil egy Xp deletio, és egy X-ring chromosoma esete fordult el (10.

tablazat).
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Craniospinalis rendellenességek chromosoma-
rendellenességgel (43 eset)

ceyes |
Klinefelter (47, XXY) 0

Turner (X-monosomia) . 1
Patau (13-trisomia) - 2

Edwards (18-trisomia) 17

=]
4]

10 15 20

5. abra. Craniospinalis rendellenességek esetén el6fordulé chromosoma-

rendellenességek

10. tablazat

Craniospinalis rendellenességek esetén egyéb chromosoma-rendellenességek
eléfordulasa

ritka autosomalis  translocatio autosomalis polyploidiak egyeb nemi

trisomiak (RAT) deletio / duplicatio autosomalis chromosomak
(CNV) rendell. egyeb rendell.

2% (15-tisomia,  transloc (5;9) 13q del _ » 2% (Xp del, X-ring)

46 XY /

A7 XY+20)

A craniospinalis magzati rendellenességek statisztikai jellemzo6it mutatja a 11.
tablazat. Az 530 magzatndl Osszesen 644 craniospinalis rendellenességet tudtunk

kimutatni.
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11. tdblazat

Craniospinalis rendellenességek felismerésének statisztikai jellemzoi

Rendellenesség tipusa

ventriculomegalia‘hydrocephalus
corpus callosum agenesia/dysgenesia
spina bifida®
anencephalia/exencephalia
encephalocele, meningocele
holoprosencephalia

Dandy-\Walker malformatio/vermis hypoplasia
Armold-Chiari malformatio
sacrococcygealis teratoma
stlyos microcephalia
agyi cysta
cysta arachnoideale
subependymalis
fossa posterior
kisagy! cysta
intrehemispherialis
nucleus caudatus
egyeb agyi cysta
egyéb craniospinalis rendellenesség

0sszZesen

Teljesen felismert MNem felismert  Alpozitiv- Valddi  Sensitivitas Specificitas  Pozitiv MNegativ  Prevalencia
(Valadi pozitiv- VP) (Alnegativ- AN} AP negativ - predictiv  predictiv  {eset/1000
WM Erték Erték élvesziletés)
Eset n % n %
224 157 70,09% 67 29.91% 6 42796 70,09% 99.99% 96.32%  99.84% 4,895
47 24 51.06% 23 48.94% 5 42974 51.06% 99.99% 82.76% 99.95% 1.027
118 36 72,88% 320 2T12% 1 42807 72,88% 100,00%  98.85%  99.93% 2,579
52 50 96,15% 2 3,85% 0 42974 96,15% 100,00% 100,00% 100.00% 1,136
16 15 93.75% 1 6,25% 0 43010 93,75% 100,00% 100,00% 100.00% 0.350
31 18 58.,06% 13 41,94% 1 42994 58.06% 100,00% 94.74%  99.97% 0.677
19 12 63,16% 7 36,84% 2 43005 63,16% 100,00% 8571%  99.938% 0.415
3 1 33.33% 2 B6.67% 1 43022 33.33% 100,00%  50.00% 100.00% 0.066
14 10 71.,43% 4 2857% 0 43012 71.43% 100,00% 100,00%  99.99% 0.306
20 5 25.00% 15 75,00% 1 43005 25.00% 100,00% 83.33% 99.97% 0.437
3T 16 43.24% 21 56,76% 4 42985 43.24% 99.99% 80.00%  99.95% 0.809
(3]
4
T
2
1
2
15
63 18 28.57% 45 T143% 2 4291 28.57% 100,00%  90,00%  99.90% 1,377
644 412 63,98% 232 36,02% 23 42359 63,98% 99,95%  94,71%  99,46% 14,073

*A spina bifida és hydrocephalus tarsulasat a kdvetkezd tablazatban mutatjuk be.
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12. tablazat

Spina bifida és ventriculomegalia

Teljesen felismert Mem felismert
Rendellenesseg tipusa esetszam . * , *
Hydrocephalus spina bifida nélkil 185 122 B6%o 63 34%
Spina bifida hydrocephalus nelkil 79 ha 3% 21 27%
Spina bifida hydrocephalussal 39 35 90% 4 10%
Nagyon magas aranyban, 70% felett keriiltek felismerésre a

ventriculomegalia’hydrocephalus (70,09%), spina bifida (72,88%), anencephalia/exencephalia
(96,15%) és a sacrococcygealis teratoma esetei (71,43%). Magasabb aranyban, 50-70% kozott
keriilt felismerésre a corpus callosum agenesia/dysgenesia (51,06%), a holoprosencephalia

(58,06%) és a Dandy-Walker malformatio (63,16%).

A spina bifida és hydrocephalus tarsulasat mutatjuk be a 12. tablazatban. Amennyiben
a spina bifida kovetkezményes agykamratagulattal (ventriculomegalia’hydrocephalus) jart,

magasabb aranyban volt felismerhetd az ultrahangvizsgalat soran (90%).

Osszesen 63 esetben fordult elé egyéb ritka craniospinalis rendellenesség (13.

tablazat).

A polyhydramnion ¢és az oligohydramnion tarsuldsat vizsgaltuk az egyes craniospinalis
rendellenességek esetén. Polyhydramnion a magzatok 22,08%-ndl, oligohydramnion pedig
9,06%-n4l jelentkezett a terhesség soran. Tehat a magzatok tobb mint 30%-4nal tudtunk

kimutatni atlagosnal kevesebb vagy tobb magzatvizet (31,14%) (14. tablazat).
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A magzati craniospinalis  rendellenességek  magas ardnyban tarsultak
polyhydramnionnal ventriculomegalia’hydrocephalus, spina bifida ¢és Dandy-Walker

malformatio esetén (>25% - <50%).

Kozepes volt a polyhydramnion eléforduldsa corpus callosum agenesia/dysgenesia,
anencephalia/exencephalia, encephalocele/meningocele, holoprosencephalia,

sacrococcygealis teratoma, agyi cysta esetén (>10% - <25%)).

Az oligohydramnion eléforduldsat a microcephalia esetén talaltuk magasnak (>25% -
<50%), mig corpus callosum agenesia/dysgenesia, holoprosencephalia, Dandy-Walker

malformatio, agyi cysta esetén kdzepes volt az el6fordulas (>10% - <25%)).

Szignifikans volt a kiilonbség a polyhydramnion javara az oligohydramnionnal
szemben ventriculomegalia/hydrocephalus, spina bifida, anencephalia/exencephalia,
encephalocele/meningocele, ¢s Dandy-Walker malformatio esetén. Sulyos microcephalia
esetén az oligohydramnion fordult eld szignifikdnsan tobbszor, a polyhydramnionnal

szemben.

Az altalunk kidolgozott Tarsulasi faktor (TF) polyhydramnion vonatkozasaban magas
értéket mutatott ventriculomegalia/hydrocephalus esetén (2,5 < TF < 5), és kozepes volt az

érték spina bifida és anencephalia/exencephalia esetén (0,5 < TF < 2.5).

Oligohydramnion vonatkozésdban microcephalia esetén mutattunk ki kozepes tarsulasi

faktort (0,5 < TF <2,5).

Amennyiben Osszesitett szamitast végeztiink mind rendellenességre, mind Gsszes
magzatra szamitva, polyhydramnion esetén nagyon magas Téarsulési faktort (TF > 5) tudtunk
kimutatni, mig oligohydramnion esetén csak kozepes Tarsulasi faktor volt kimutathat6 (0,5 <

TF <2,5).
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13. tablazat

Egyéb craniospinalis rendellenesség

Rendellenesseqg tipusa

cerebellum agenesia‘hypoplasia
cysterna magna tagulat

septum pellucidum hiany
schizencephalia

macrocephalia

dolicocephal koponya

deformalt koponya

koponya csontosodasi zavar
csigolyafejlodési rendellenesség
hajlott gerinc

frontotemporalis tagulat

polymicrogyria frontoparietalis
szaglalebeny hianya

temporalis lebenyek nem kiildnilnek el
agenesia lobi occipitalis

agenesia nenvi olphactori

nervus opticus atrophia‘hypoplasia
falx agenesia/dysgenesia

galea hamartomatoma

vena Galeni aneurysma

tumaor cerebri
haemocephalus/hemorrhagia intraventriculare
hydranencephalia

porenchephalia

OSSZEsEen

esetszam (n)

=k | = | ) | P | = | = LAl R = | = | = | = | =k P ) | P LB = ||l

=3}
[

45



14. tablazat

Craniospinalis rendellenességek esetén észlelt névekedési lemaradas, oligo- és polyhydramnion aranya és Tarsulasi faktor (TF)

IUGR (FGR-fetal atlagos magzatviz polyhydramnion oligohydramnion Tarsulasi faktor ~ Tarsulasi faktor
growth restriction, (TF) (TF)
SGA-small for polyhydramnion  oligohydramnion
gestational age) esetén esetén
Rendellenesséq tipusa eset n % n % n % n % p:
ventriculomegaliashydrocephalus 224 13 5.80% 152 67.86% 58 25,89% 14 6.25% p=0.02 3,103 0.286
corpus callosum agenesia/dysgenesia A7 8 17.02% 33 T70.2M1M% 7 14.89% 7 14,89% NS 0,215 0.341
spina bifida 118 14 11,86% 80 67.80% 32 27,12% 6 508% p<0,02 1,793 0,100
anencephalia/exencephalia 52 2 3.85% 40 76.92% 12 23,08% 0 0,00% p=0.02 0,572 0
encephalocele, meningocele 16 2 12,50% 12 75,00% 3 18,75% 1 6,25% p=<0.05 0.116 0,020
holoprosencephalia N 8 2581% 21 67.74% 6 19.35% 4 12,90% NS 0.240 0.169
Dandy-Walker malformatiofvermis hypoplasia 19 3 15.79% 11 57.89% 6 31.58% 2 10.53% p=0.02 0.3 0.069
Arnold-Chiari malformatio 3 0 0.00% 3 100,00% 0 0.00% 0 0,00% NS 0 0
sacrococcygealis teratoma 14 0 0.00% 12 8571% 2 14,29% 0 0,00% NS 0,059 0
stilyos microcephalia 20 3 15.00% 10 50,00% 1 5.00% 9 4500% p=0,02 0.010 1,324
agyi cysta v 9 2432% 25 67.57% 6 16.22% 6 16,22% NS 0.201 0.318
cysta arachnoideale 6
subependymalis 4
fossa posterior i
kisagyi cysta 2
intrehemispherialis 1
nucleus caudatus 2
egyéb agyi cysta 15
egyéb craniospinalis rendellenesség 63 12 19.05% 44 £9,84% 9 14,29% 10 15.87% NS 0.266 0,519
osszesen 644 4 11,49% 443 68.79% 142 22,05% 59 9,16%  p<0.02| [NEEET 1,766
tsszesen (magzatra szamitva) 530 60 11,32% 365  68.87% 117 22,08% 48 9,06%  p<0,02| [NNNNNNNEESE 1,421
p* - polyhydramnion és oligohydramnion eldfordulasa kézdtti killonbség szignifikanciaja
Tarsulasi faktor (TF):
TF < 0.5 - alacsony
05<TF <25 - kizepes
D <10% - alacsony D 210% - <25% - kbzepes D =25% - <50% - magas I 250% - extrém magas 25<TF<6- maias
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4.4.2. Craniofacialis rendellenességek

A vizsgalt idészakban 218 magzatnal fordult el6 craniofacialis rendellenesség. A
neonatologiai és fetopatoldgiai vizsgalatok eredményeivel 0sszevetve 71 esetben kertilt
felismerésre teljesen a rendellenesség (32,57%) a terhesség soran végzett
ultrahangvizsgélattal. Amennyiben kiilon vizsgaltuk a chromosoma-rendellenességgel
vagy multiplex malformatio részeként eléfordult eseteket, akkor elébbinél 42,42%-ban,
az utdbbindl joval kisebb ardnyban keriilt felismerésre a rendellenesség (24,30%).
Amennyiben 6nmagaban fordult el6 a rendellenesség, 39,74%-ban volt kimutathato (15.

tablazat).

15. tablazat

Craniofacialis rendellenességek felismerése ultrahangvizsgalattal

Teljesen felismert Nem felismert

esetszam n % n %
rendellenesség dnmagaban 7a 3 39,74% 47 60,26%
chromosoma-rendellenességgel 33 14 4242% 19 57.58%
tarsultan
multiplex rendellenesség 107 26 24.30% 81| 75,70%
részeként
osszesen 218 M 32,57% 147 67,43%

Osszesen 33 magzatnal tudtunk kimutatni chromosoma-rendellenességet
(15,1%). 14 esetben taldltunk 21-trisomiat, kdzel azonos ardnyban 13- és 18-trisomiat
(8-7 eset), 2-2 esetben pedig X-monosomia és egyéb chromosoma-rendellenesség

fordult el6 (6. abra).

Az egyéb chromosoma-rendellenességek koziil ritka autosomalis trisomiat
(RAT) 1 esetben tudtunk kimutatni (9-trisomia), egyéb autosomalis rendellenességek
koziil egy esetben 22-ring chromosomat talaltunk (16. tablazat).
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Craniofacialis rendellenességek chromosoma-
rendellenességgel (33 eset)

ezvéd [N
Klinefelter (47, XXY) | 0

Turner (¥-monosomia) -
Patau (13-trisomia) _ 8

Edwards (18-trisomia) _ 7

o
]
E-
[=1]
(=]
=
=
ot
=]
b
E=Y
-
(=]

6. abra. Craniofacialis rendellenességek esetén eldforduldé chromosoma-

rendellenességek

16. tablazat

Craniofacialis rendellenességek esetén egyéb chromosoma-rendellenességek
eléfordulasa

ritka autosomalis  translocatio autosomalis polyploidiak egyeb nemi
trisomiak (RAT) deletio / duplicatio autosomalis chromosomak

(CNV) rendell. egyeb rendell.
9-trisomia e _ _ 22-ring i

A craniofacialis magzati rendellenességek statisztikai jellemz6it mutatja a 17.

tablazat. A 218 magzatnal Osszesen 242 craniofacialis rendellenességet tudtunk

kimutatni.
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17. tablazat

Craniofacialis rendellenességek felismerésének statisztikai jellemzoi

Teljesen felismert Nem felismert  Alpozitiv- Valddi  Sensitivitas Specificitdas  Pozitiv Megativ  Prevalencia
(Valddi pozitiv- VP) (Alnegativ- AN) = AP negativ- predictiv  predictiv  {eset/1000
WM érték érték élveszilletés)
Eset n % n %

Rendellenesség tipusa
Ajak és szajpad, szajiireg rendellenességei
ajak- és szajpadhasadék 107 43 40,19% B4 59.81% 2 4297 40.19% 100,00%  95.56%  99.85% 2,338

ajakhasadel 16

szajpadhasadél 17

ajalk- es szdjpadhasadelk 74
micrognathia 29 7 24.14% 22 75,86% 1 42996 24 14% 100,00% 87.50%  99.95% 0,634
Orbita rendellenességei
microphthalmus/anophthalmus 1 3 27.27% 8 T2,73% 2 43013 27.27T% 100,00%  60.00%  99.98% 0,240
exophthalmus 2 40,00% 3 60,00% 1 43020 40,00% 100,00% 66.67%  99,99% 0,108
Fiil rendellenességei
fillkagyld hianya/dysplasia 9 0 0.00% 9 100,00% 1 43016 0.00% 100,00% 0,00% 99.98% 0,197
kiilsd halldjarat agenesia/dysgenesia 3 0 0,00% 3 100,00% 1 43022 0,00% 100,00% 0,00% 99,99% 0,066
Orr-, orrcsont rendellenességei
choanalis atresialstenosis 26 0 0,00% 26 100,00% 1 42999 0,00% 100,00% 0,00% 99,94% 0,568
proboscis 7 1 14,29% 6 85.71% 1 43018 14,29% 100,00%  50.00%  99.99% 0,153
Egyéb craniofacialis rendell. 45 16 35,56% 29 B4, 44% 4 42977 35,56% 99,99% 80,00%  99.93% 0,983
Bsszesen 242 72 29,75% 170 70,25% 14 42770 29,75% 99,97%  83,72%  99,60% 5,288
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A nehezebben diagnosztizalhatdo korképekre jellemzden csak az ajak- és
szajpadhasadék és az exophthalmus felismerési aranya érte el a 40%-ot. A micrognathia
¢s microphthalmus/anophthalmus csak az esetek egynegyedében volt felismerhetd a

terhesség soran végzett ultrahangvizsgalattal.

Osszesen 45 esetben fordult elé egyéb ritka craniofacialis rendellenesség (18.

tablazat).

A craniofacialis rendellenességek esetén vizsgaltuk a polyhydramnion és az
oligohydramnion tarsulasat. Polyhydramnion a magzatok 12,39%-nél, oligohydramnion
pedig 8,72%-ndl jelentkezett a terhesség soran. Osszességében a magzatok 21,11%-aban

tudtunk kimutatni atlagosnal kevesebb vagy tobb magzatvizet (19. tablazat).

A magzati craniofacialis rendellenességek koziil kdzepes volt a polyhydramnion
eléfordulasa ajak- ¢és szajpadhasadék, micrognathia, fiilkagyld hiany/dysplasia,

proboscis, és egy¢b craniofacialis rendellenességek esetén (>10% - <25%).

A magzati craniofacialis rendellenességek koziil kozepes volt az
oligohydramnion el6fordulasa micrognathia, fiilkagylo hiany/dysplasia, choanalis

atresia/stenosis esetén (>10% - <25%).

Egyéb craniofacialis rendellenességek esetén szignifikansan magasabb ardnyban

mutattunk ki polyhydramniont, szemben az oligohydramnionnal.

Az altalunk kidolgozott Tarsulasi faktor (TF) oligohydramnion vonatkozasdban

kozepes értéket mutatott micrognathia esetén (0,5 < TF <2,5).

Amennyiben Gsszesitett szamitast végeztiink mind rendellenességre, mind 6sszes
magzatra szamitva, polyhydramnion és oligohydramnion esetén is kozepes Tarsulasi

faktor volt kimutathat6 (0,5 < TF <2,5).
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18. tablazat

Egyeb craniofacialis rendellenesseg

Rendellenesseg tipusa

Ajak eés szajpad, szajiireg rendellenességei
macroglossia
nyelv hypoplasia
Orbita rendellenességei
aphakia (szemlencse hianya)
cyclopia
dacryocystocele (kbnnycsatorna benignus daganata)
Fiil rendellenessegei
praeauricularis fibroma
fulcimpan polyposus nivendék
Orr-, orrcsont rendellenességei
széles, lapos orrgyik
benyomott arrgyiak

Egyeb nyaki rendellenességek
pterygium colli
lymphangiectasia regionis collis
nyaki cysta
gége rendellenesséqg

Craniofacialis tumorok
craniopharingeoma
tumor capitis
daganat a nyakon
epidermoid cysta capitis
szajlregi tumaor
epignathus (teratoma)

OssZesen

esetszam (n)

10

"

45

Pa

e Qe L |

P = =k ek Pl =k
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19. tablazat

Craniofacialis rendellenességek esetén észlelt nivekedési lemaradas, oligo- és polyhydramnion aranya és Tarsulasi faktor (TF)

IUGR (FGR-fetal atlagos magzatviz polyhydramnion oligohydramnion Tarsulasi faktor  Tarsulasi faktor
growth restriction, (TF}) (TF)
SGA-small for polyhydramnion  oligohydramnion
gestational age) esetén esetén
Rendellenesség tipusa eset n % n Y n % p*
Ajak és szajpad, szajiireg rendellenességei
ajak- és szajpadhasadék 107 1 10,28% 85 79.44% 12 52100 10 9.35% NS 0.278 0.305
ajalkhasadél 16
szdjpadhasadek 17
ajak- és szajpadhasadél T4
micrognathia 29 6 20.69% 16 56517% 6 20,69% T 2414% NS 0,256 0,552
Orbita rendellenességei
microphthalmus/anophthalmus 1 3 2% 9 B81.82% 1 9.09% 1 9.09% NS 0,019 0,030
exophthalmus 8 0 0.00% 5 100.00% 0 0.00% 0 0.00% NS 0 0
Fiil rendellenességei
filkagyld hianya/dysplasia 9 1 11.,11% 7l T7.78% 1 1% 1 11,11% NS 0,023 0,036
kilsd halldjarat agenesia/dysgenesia 3 0 0,00% 3 100.00% 0 0.00% 0 0.00% NS 0 0
Orr-, orrcsont rendellenességei
choanalis atresia/stenosis 26 3 11,54% 23 88.46% 0 0,00% 3 11,54% NS 0 0,113
proboscis 7 2 2857T% 6 85.71% 1 14.29% 0 0.00% NS 0.030 0
Egyéb craniofacialis rendell. 45 4 8.89% 36 80.00% 8 17.78% 1 2.22%  p=0,02 0.294 0.007
osszesen 242 30 12,40% 190  78,51% 2% 11,98% 23 9,50% NS 0,718 0.714
osszesen (magzatra szamitva) 218 23 10,55% 172 78,90% 27 12,39% 19 8,72% NS 0,691 0,541

p* - polyhydramnion és oligohydramnion eléfordulasa kézdtti kilénbség szignifikanciaja

|:| <10% - alacsony I:l 210% - <25% - kdzepes |:| 225% - <50% - magas I 250% - extrém magas
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4.4.3. Cardiovascularis rendellenességek

A vizsgalat id6tartama alatt 818 magzatnal fordult eld cardiovascularis
rendellenesség. A neonatoldgiai és fetopatologiai vizsgalatok eredményeivel Gsszevetve
508 esetben keriilt felismerésre teljesen a rendellenesség (62,1%). Amennyiben kiilon
vizsgaltuk a chromosoma-rendellenességgel vagy multiplex malformatio részeként
eléfordult eseteket, akkor kozel azonos aranyban keriilt felismerésre a rendellenesség
(59,82% és 62,22%). Amennyiben dnmagaban fordult eld a rendellenesség, 62,58%-ban
volt kimutathat6 (20. tablazat).

20. tablazat

Cardiovascularis rendellenességek felismerése ultrahangvizsgalattal

Teljesen felismert MNem felismert

esetszam n %o n %o
rendellenesség dnmagaban 481 301 B2,58% 180 37.42%
chromosoma-rendellenességgel 112 67 59.82% 45 4018%
tarsultan
multiplex rendellenesség 225 140 62,22% 85  37,78%
reszekent
dsszesen 818 508 62,10% 30 37,90%

Osszesen 112 magzatnal tudtunk kimutatni chromosoma-rendellenességet
(13,69%). Legmagasabb aranyban taldltunk 21-trisomiat (63 eset), 35 esetben 18-
trisomiat, legkisebb aranyban 13-trisomiat (5 eset), 9 esetben pedig egyéb chromosoma-

rendellenesség fordult el6 (7. abra).

Az egyéb chromosoma-rendellenességek koziil ritka autosomalis trisomidt
(RAT) 4 esetben tudtunk kimutatni (9-trisomia, 20-trisomia, 15-trisomia, 48, XXY+18),

autosomalis deletio/duplicatio (CNV) egy esetben volt kimutathaté (13q deletio),
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polyploididkon beliil 2 triploidiat, egyéb autosomalis rendellenességek koziil egy
esetben 22-ring chromosomat, mig a nemi chromosomék egyéb rendellenességei koziil

egy esetben X-ringet talaltunk (21. tablazat).

Cardiovascularis rendellenességek chromosoma-
rendellenességgel (112 eset)

ezvée N o
Klinefelter (47,XXY) | 0
Turner (¥-monosomia) | 0
Patau (13-trisomia) - 5
Edwards (18-trisomia) _ 35

pown (21-trisomia) [ -

a0 50 60 70

o
=
o
[
[=]
w
[e=]

7. édbra. Cardiovascularis rendellenességek esetén eléforduldo chromosoma-

rendellenességek

21. tablazat

Cardiovascularis rendellenességek esetén egyeb chromosoma-rendellenességek
eléfordulasa

ritka autosomalis  translocatio autosomalis polyploidiak egyeb nemi

trisomidk (RAT) deletio / duplicatio autosomalis chromosomak
(CNV) rendell. eqgyéb rendell.

Ay (94risomia, 20- _ 13q del 2x triploidia 22-ring X-ring

trisomia, 15-

frisomia,

48 XXY+18)
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A cardiovascularis magzati rendellenességek statisztikai jellemz6it mutatja a 22.

tablazat. A 818 magzatnal Osszesen 1366 cardiovascularis rendellenességet tudtunk

kimutatni.

22. tablazat

A sziv és érrendszeri fejlédési r gek pr Kim statisztikai jellemzdi
Teljesen Mem felismert  Alpozitiv- Valddi  Sensitivitds Specificitds Pozitiv' - Negativ - Prevalencia
felismert (Valddi  (Alnegativ - AN) AP negativ- predictiv predictiv  (2set1000
pozitiv - VP) VN érték érték élvesziiletés)
Rendellenesség fipusa Eset " % o %
Pitvari és kamrai sévény rendellenességei
atrialis septum defectus (ASD) 61 19 31,15% 42 68,85% 3 42962 31,15% 99,99% 86,36% 99,90% 1,333
ventricularis septum defectus (VSD) 320 171 53,44% 149 46,56% 4 42702 53,44% 99,99% 9771% 99,65% 5,993
atrioventricularis septumn defectus (AVSD) 92 70 76,09% 22 2391% 2 42932 75,09% 100,00% 97,22%  99,95% 2,010
univentricularis sziv 33 20 §7.88% 4 1212% 0 42993 87,88% 100,00% 100,00%  99,99% 0,721
Bal szivfél rendellenességei
aorta stenosis 25 16 64,00% 9 36,00% 2| 42999 64,00%  100,00% 88,89% 99,98% 0,546
aorta atresia 53 39  7358% 14 26,42% 3 42970 73,58% 99,99% 9286% 99,97% 1,158
coarciatio aortae/ aorta iv szilkilete 75 46 61,33% 29 3867% 4 42947 61,33% 99,99% 92,00% 99,93% 1,639
aortaiv interruptio (disruptio arcus aortae) 8 5 6250% 3 37,50% 2 43016 62,50% 100,00% 71,43% 99 09% 0,175
hypoplasids balsziviél syndroma 87 70 80,46% 17 19,54% 2 42937 BO46%  100,00% 97,22%  99,96% 1,901
mitralis atresia/stenosis 18 13 7222% 5 2778% 5 43003 72,22% 99,99% 72,22% 99,00% 0,393
mitralis regurgitatio /mitralis insufficientia 5 4 B30,00% 1 20,00% 2 43019 80,00% 100,00% 66,67% 100,00% 0,109
tagult bal szivfél 11 9 8182% 2 18,18% 2 43013 81,82%  100,00% 81,82% 100,00% 0,240
Jobb szivfél rendellenességei
pulmonalis stenosis 69 42 60,87% 27 39,13% 3 42954 60,87% 99,99% 93,33% 99,94% 1,508
hypoplasiis jobbsziviél syndr./pulm. atresia 66 45 68,18% 21 31,82% 1 42958 68,18% 100,00% 97,83%  99,05% 1,442
tricuspidalis atresia/stenosis 19 13 68,42% 6 31,58% 2 43005 68,42% 100,00% B86,67%  99,99% 0,415
tricuspidalis insufficientia 18 11 61,11% 7 38,89% 2 43006 61,11% 100,00% B84,62%  99,08% 0,393
Ebstein malformatio 5 2 40,00% 3 60,00% 1 43020 40,00% 100,00% 66,67%  99,99% 0,109
tagult jobb szivfél 40 25  6250% 15 37,50% 4 42982 62,50% 99.99% 86,21% 99,097% 0,874
Conotruncalis rendellenességek
komplett nagyérirans positio 55 39 7091% 16 29,09% 1 42970 70,91%  100,00% 9750% 99,96% 1,202
kettds kidramldsd jobb kamra 24 16 66,67% 8 33,33% 2 43000 66,67% 100,00% B88,89%  99,98% 0,524
truncus areriosus communis 26 19 73,08% 7 26,92% 0 43000 73,08% 100,00% 100,00%  99,98% 0,568
tldévénak malpositidja ] 5 5556% 4 44 44% 2 43015 55,56% 100,00% 71,43%  99,99% 0,197
Fallottetralogia 58 44  7586% 14 2414% 0 42968 75,86% 100,00% 100,00%  99,97% 1,267
Lateralitas zavarai
situs inversus 12 11 91,67% 1 5,33% 0 43014 91,67% 100,00% 100,00% 100,00% 0,262
sziv balra dyslocalt 2 2 100,00% 0 0,00% 1 43023 100,00%  100,00% 66,67% 100,00% 0,044
sziv jobbra dyslocalt 16 14 87,50% 2 12,50% 3 43007 87,50% 90,99% 82,35% 100,00% 0,350
sziv balra rotalt 2 0 0,00% 2 100,00% 1 43023 0,00% 100,00%  0,00% 100,00% 0,044
sziv jobbra rotalt G 4 B6,67% 2 3333% 1 43018 65,67% 100,00% 80,00% 100,00% 0,131
Daganatok
rhabdomyoma 11 8 T273% 3 2727% 1 43014 72,73% 100,00% 88,89% 9909% 0,240
sclerosis tuberosa 3 1 3333% 2 66,67% 0 43023 33,33% 100,00% 100,00% 100,00% 0,066
myxoma 1 1 100,00% 0 0,00% 0 43025 100,00%  100,00% 100,00% 100,00% 0,022
teratoma 3 3 100,00% 0 0,00% 0 43023 100,00% 100,00% 100,00% 100,00% 0,066
haemangioma 1 1 100,00% 0 0,00% 0 43025 100,00%  100,00% 100,00% 100,00% 0,022
Endocardium, myocardium, pericardium
rendellenességei
sziv aneurysma 5 3 60,00% 2 40,00% 1 43020 60,00% 100,00%  75,00% 100,00% 0,109
pericardialis folyadékgyiilem 26 23 88,46% 3 11,54% 4 42996 53,46% 99,99% B85,19%  99,99% 0,568
dilatativ cardiomyopathia 13 7 5385% 6 46,15% 2 4301 53,85%  100,00% 77,78% 99,99% 0,284
endocardialis fibroelastosis 19 14 73,68% 5 26,32% 2 43005 73,68% 100,00% B87,50%  99,99% 0,415
cardiomegalia 12 7 5833% 5 41,67% 1 43013 58,33%  100,00% 8750% 99,99% 0,262
fibrosis, calcificatio myocardii 4 2 50,00% 2 50,00% 1 43021 50,00% 100,00% 66,67% 100,00% 0,087
Vénas rendszer rendellensségei
vena cava inferior dilatatio 1 1 100,00% 0 0,00% 0 43025 100,00% 100,00% 100,00% 100,00% 0,022
vena cava superior sinistra persistens (PLSVC-
persitens left superior vena cava) 14 5 3571% 9 £4,29% 0 43012 3571% 100,00% 100,00% 99 98% 0,306
vena azygos continuitas 3 2 66,67% 1 33,33% 0 43023 66,67% 100,00% 100,00% 100,00% 0,066
Sziv egyéb rendell. 35 23 6571% 12 3429% 6 42985 65,71% 99,99% 79,31% 99,97% 0,765
Osszesen 1366 884 64,71% 482 35,20% 73 41587 64,71% 90,82% 92,37%  08,85% 20,850
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Nagyon magas aranyban, 70% felett kertiltek felismerésre az atrioventricularis
septum defectus (AVSD) (76,09%), az univentricularis sziv (87,88%), aorta atresia
(73,58%), a hypoplasias balszivfél syndroma (80,46%), a mitralis atresia/stenosis
(72,22%), a mitralis regurgitatio/ mitralis insufficientia (80,00%), tdgult bal szivfél
(81,82%), a komplett nagyértranspositio (70,91%), a truncus arteriosus communis
(73,08%), a Fallot-tetralogia (75,86%), a situs inversus (91,67%), a sziv balra
dyslocatidja (100,00%), a sziv jobbra dyslocatidja (87,50%), a rhabdomyoma (72,73%),
myxoma (100,00%), teratoma (100,00%), haemangioma (100,00%), a pericardialis
folyadékgyiilem (88,46%), az endocardialis fibroelastosis (73,68%) és a vena cava
inferior dilatatio (100,00%) esetei.

23. tablazat

Egyéb cardiovascularis rendellenességek

Rendellenesséq tipusa esetszam (n)
egyeb komplex vitium 11
ectopia cordis 4
acardia 1
calcific aortic valve disease (CAVD) 1

aberrans jobb arteria subclavia (ARSA- aberrant
right subclavian artery)

jobb oldali aortaiv (RAA- right aortic arch)
truncus pulmonalis tagulat b
major aorto-pulmaonalis kollaterdlis artériak
(MAPCA- major aorto-pulmanary collateral
arteries)

sinus coronarius tagulat

ductus Botalli aneurysma

ductus Bottali agenesia

arteria iliaca hypoplasia

perzisztalo jobb vena umbilicalis (PRUV -
persistens right umbilical vein)

ductus venosus agenesia (DVA)

vena cava inferior hiany
thoracoabdominopagus

— P

| b | =k | | =k

P — = [

dsszesen 35
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Magasabb aranyban, 50-70% kozott kertiltek felismerésre a ventricularis septum
defectus (VSD) (53,44%), az aorta stenosis (64,00%), a coarctatio aortae/ aorta iv
szlikiilete (61,33%), az aortaiv interruptio (disruptio arcus aortae) (62,50%), a
pulmonalis stenosis (60,87%), a hypoplasids jobbszivfél syndroma/ pulmonalis atresia
(68,18%), a tricuspidalis atresia/ stenosis (68,42%), a tricuspidalis insufficientia
(61,11%), tagult jobb szivfél (62,50%), a kettdés kidramlast jobb kamra (66,67%), a
tidévénak malpositidja (55,56%), a sziv jobbra rotaltsaga (66,67%), a sziv aneurysma
(60,00%), a dilatativ cardiomyopathia (53,85%), a cardiomegalia (58,33%), a vena

azygos continuitas (66,67%) és a sziv egyéb rendellenességeinek esetei (65,71%).

Osszesen 35 esetben fordult eld egyéb sziv rendellenesség (23. tablazat).

Vizsgaltuk a polyhydramnion és az oligohydramnion el6forduldsat a sziv és
nagyér rendellenességei esetén (24. tablazat). Polyhydramnion a magzatok 14,67%-nal,
oligohydramnion pedig 7,46%-nél jelentkezett a varandossag soran. Osszességében a

magzatok 22,13%-aban tudtunk kimutatni atlagosnal kevesebb vagy tobb magzatvizet.

A 24. tablazat mutatja, hogy az egyes rendellenességek milyen gyakorisdggal
jartak a magzatviz mennyiségének eltérésével. A sziv és nagyerek rendellenességei
esetén kozepes (=10% - <25%) volt a polyhydramnion eléforduldsa ventricularis és
atrioventricularis septum defectus, aorta atresia, aortaiv interruptio, mitralis
atresia/stenosis, pulmonalis stenosis, hypoplasids jobb szivfél syndroma/pulmonalis
atresia, tagult jobb szivfél, komplett nagyértranspositio, truncus arteriosus communis,
tiidévénak malpositidja, a sziv jobbra rotaltsaga és dyslocatioja esetén, rhabdomyoma,

sziv aneurysma ¢€s cardiomegalia esetén, illetve a sziv egyéb rendellenességei esetén.

Magas (>25% - <50%) volt a polyhydramnionnal eléfordulasa kettds kidramlast
jobb kamra, Fallot tetralogia, situs inversus, pericardialis folyadékgyiilem és dilatativ
cardiomyopathia esetén. Extrém magas (=50%) volt a polyhydramnion el6forduldsa a

sziv balra torténd dyslocatigja és teratoma esetén.
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24. tablazat

Szivrendell égek esetén észlelt névekedési lemaradas, oligo- és polyhydramnion aranya és Tarsulasi faktor (TF)
IUGR (FGR-fetal atlagos polyhydramnion  oligohydramnion Tarsulasi faktor  Tarsulasi faktor
growth restriction, magzatviz (TF) (TF)
SGA-small for polyhydramnion  oligohydramnion
gestational age) esetén esetén
Rendellenesség tipusa eset n % n % n % P
Pitvari és kamrai sdvény rendellenességei
atrialis septum defectus (ASD) B1 B 0.84% 50 81,97% 5 8,20% B 9.24% NS 0,085 0,193
ventricularis septum defectus (VSD) 320 27 8.44% 250 78,13% 43 1344% 27 8.44% p=002 1,194 0,744
atrioventricularis septum defectus (AVSD) 92 10 10,87% 65 70,65% 22 2391% 5 543% p=002 0,893 0,073
univentricularis sziv 33 1] 0,00% 31 9394% 1 3,03% 1 3,03% NS 0,016 0,025
Bal szivfél rendellenességei
aorta stenosis 25 1] 0,00% 22 88,00% 2 8,00% 1 4,00% NS 0,033 0,013
aorta atresia 53 7 13,21% 45  8491% 6 11.32% 2 377% p=0,02 0,140 0,025
coarctatio aortael aorta iv szlikilete 75 4 533% 64 B8533% [ 8,00% 5 B,67% KB 0,099 0,109
aortaiv interruptio (disruptio arcus aortae) ] 1 12 50% 7 8750% 1 1250% ] 0,00% NS 0,026 0,000
hypoplasids balsziviél syndroma a7 T 3,05% 74  8506% 3 9,20% 5 575% NS 0,152 0,094
mitralis atresia/stenosis 18 3 16,67% 15 83.33% 3 1667% 0 0,00% NS 0,103 0
mitralis regurgitatio /mitralis insufficientia 5 0 0,00% 5 100,00% 0 0,00% 0 0,00% NS 0 0
tagult bal szivfél hA 1] 0,00% 9 81582% 1 9,09% 1 9,09% NS 0.019 0,030
Jobb szivfél rendellenességei
pulmonalis stenosis 69 1] 0,00% 56  81,16% 9 13,04% 4 520% p=002 0,243 0,076
hypoplasids jobbsziviél syndr/pulm. atresia 13 5 7.58% 50 7576% 7 1061% ] 13,64% NS 0,153 0,401
tricuspidalis atresia/stenosis 19 0 0,00% 17 89.47T% 1 5,26% 1 526% NS 0,011 0,017
tricuspidalis insufficientia 18 0 0,00% 17 94.44% 1 5,56% 0 0,00% RE 0.011 0,000
Ebstein malformatio 5 1] 0,00% 4  B80,00% 0 0,00% 1 20,00% NS 0,000 0,065
tagult jobb sziviél 40 2 500% 32 80,00% 6 15,00% 2 500% p<0,02 0.186 0,033
Conotruncalis rendellenességek
komplett nagyériranspositio 55 5 9,09% 45 81382% B 1091% 4 7.27% NS 0,135 0,095
kettds kidramlasu jobb kamra 24 4 16,67% 16 B6,67% 6 2500% 2 833% p=002 0.310 0.054
truncus arteriosus communis 26 2 7.69% 21 8077% 3 1154% 2 7,69% NS 0,072 0,050
tiddvéndk malpositidja 9 1] 0,00% & 8889% 10 11% 0 0,00% NS 0,023 0
Fallot-tetralogia 58 8 1379% 36 6207% 16 27,50% 6 10,34% p<0,02 0,912 0,203
Lateralitas zavarai
situs inversus 12 0 0,00% g9  7500% 3 2500% 0 0,00% NS 0,155 0
sziv balra dyslocalt 2 il 0,00% 1 50,00% 1] 50,00% 0 0,00% NS 0,103 0
sziv jobbra dyslocalt 16 0 0,00% 14 B87,50% 2 12,50% 0 0,00% NS 0.052 0
sziv balra rotalt Z 1] 0,00% 2 100,00% 0 0,00% 0 0,00% NS 0
sziv jobbra rotalt 6 0 0,00% 4 66,67% 1 16,67% 1 16,67% NS 0.034 0,054
Daganatok
rhabdomyoma 11 0 0,00% 8 7273% 2 1818% 1 9,09% NS 0,075 0,030
sclerosis tuberosa 3 4] 0,00% 3 100,00% 0 0,00% 1] 0,00% MS 0 0
myxema 1 0 0,00% 1 100,00% 0 0,00% 0 0,00% NS 0 0
teratoma 3 0 000% 1 2333%  2|EEEEE 0 000% NS 0,275 0
haemangioma 1 0 0,00% 1 100,00% 0 0,00% 0 0,00% NS 0 0
Endocardium, myocardium, pericardium
rendellenességei
s7iv aneurysma 5 1] 0,00% 4  30,00% 1. 20,00% ] 0,00% NS 0,041 0
pericardialis folyadékgyllem 26 0 0,00% 15  57,69% 3 3077% 3 11,54% p=002 0,509 0,113
dilatativ cardiomyopathia 13 1 7 ,69% 8 B154% 4 3077% i 769% p=002 0,254 0,025
endocardialis fibroelastosis 19 1 5,26% 17 8947T% 1 5,26% 1 5,26% NS 0,01 0,017
cardiomegalia 12 1] 0,00% 6 50,00% 2 16.67% 4 33,33% NS 0,068 0.436
fibrosis, calcificatio myocardii 4 0 0,00% 4 100,00% 0 0,00% 0 0,.00% NS
Vénas rendszer rendellensségei
vena cava inferior dilatatio 1 1 10000% O 000% 0  000% 100G ns 0 0,327
vena cava superior sinistra persistens
(PLSVC-persitens left superior vena cava) 14 0 0,00% 14 100,00% 1] 0,00% 1] 0,00% MS 0 0
vena azygos continuitas 3 0 0,00% 3 100,00% 0 0,00% 0 0,00% NS 0 0
Sziv egyéb rendell. 35 2 5.71% 29 B2.86% 5 14,29% 1 286% p=<002 0,148 0,009
Osszesen 1366 96 7,03% 1083 7928% 186 1362% 97 710% p=002| [NEEE 2,251
osszesen (magzatra szamitva) 818 T2 B8,80% 637 T77.87T% 120 14,6T% 61 7,46% p<0.02 3637 1,487
p* - polyhydramnion és oligohydramnion eléfordulasa kézétti kilénbség szignifikancisja
Tarsulasi faktor (TF):
TF < 0.5 - alacsony
|:| <10% - alacsony |:| 210% - <25% - kézepes I:I 225% - <50% - magas I 250% - extrém magas 05=TF <25 - kozepes
25H<TF<5- maias
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A polyhydramnionnal ellentétben a sziv rendellenességei kisebb aranyban jartak
oligohydramnionnal. Koézepes (>10% - <25%) volt az oligohydramnion eléfordulasa
hypoplasids jobbszivf¢l syndroma, Ebstein malformatio, Fallot-tetralogia, sziv jobbra

rotaltsaga €s pericardialis folyadékgytilem esetén.

Magas (=25% - <50%) volt az oligohydramnion el6forduldsa cardiomegalia
esetén, illetve extrém magas (=50%) volt az oligohydramnion el6fordulasa vena cava

inferior dilatatioja esetén

Szignifikans volt a kiilonbség a polyhydramnion javara az oligohydramnionnal
szemben ventricularis septum defectus (VSD), atrioventricularis septum defectus
(AVSD), aorta atresia, pulmonalis stenosis, tagult jobb szivfél, kettds kiraramlasa jobb
kamra, Fallot-tetralogia, pericardialis folyadékgyiilem, dilatativ cardiomyopathia és a

sziv egyéb rendellenességei esetén.

Az altalunk kidolgozott Tarsulasi faktor (TF) polyhydramnion vonatkozasaban
kozepes értéket mutatott ventricularis septum defectus (VSD), atrioventricularis septum
defectus (AVSD), Fallot-tetralogia és pericardialis folyadékgyiilem esetén (0,5 < TF <
2,5). Oligohydramnion vonatkozéasaban ventricularis septum defectus esetén mutattunk

ki kozepes tarsulasi faktort (0,5 < TF <2,5).

Amennyiben Osszesitett szadmitast végeztiink rendellenességre szamitva
polyhydramnion esetén nagyon magas Tarsulasi faktort (TF > 5) tudtunk kimutatni, mig
oligohydramnion esetén csak kozepes Tarsulasi faktor volt kimutathato (0,5 < TF <

2,5).

Amennyiben 0Osszesitett szamitast végeztink Osszes magzatra szamitva,
polyhydramnion esetén magas Tarsulasi faktort (2,5 < TF < 5) tudtunk kimutatni, mig
oligohydramnion esetén csak kozepes Tarsulasi faktor volt kimutathaté (0,5 < TF <

2,5).
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4.4.4. Mellkasi és tidd rendellenességek

A vizsgéalat idOtartama alatt 156 magzatndl fordult eld mellkasi és tiidd
rendellenesség. A neonatologiai és fetopatologiai vizsgalatok eredményeivel Gsszevetve
88 esetben keriilt felismerésre teljesen a rendellenesség (56,41%). Amennyiben kiilon
vizsgaltuk a chromosoma-rendellenességgel vagy multiplex malformatio részeként
eléfordult eseteket, akkor kisebb aranyban kertilt felismerésre a rendellenesség (50,00%

¢€s 52,38%), szemben azzal, ha 6Gnmagéban fordult eld (66,67%) (25. tablazat).

25. tablazat

Mellkas és tiido rendellenességek felismerése ultrahangvizsgalattal

Teljesen felismert MNem felismert

esetszam n %o n 5o
rendellenesség Gnmagaban 45 30 BBET% 15 33,33%
chromosoma rendellenességgel 6 3 50,00% 3 50,00%
tarsultan
multiplex rendellenesség 105 b5 hB238% 50 47.62%
részeként
osszesen 156 88  56,41% 68  43,59%

Osszesen 6 magzatnal tudtunk kimutatni chromosoma-rendellenességet (3,8%).
Legmagasabb aranyban 21-trisomidat talaltunk (4 eset), 1-1 esetben pedig 18-trisomia €s

egyeb chromosoma-rendellenesség fordult el6 (8. abra).

Az egyéb chromosoma-rendellenességek koziil autosomalis deletio/duplicatio

(CNV) egy esetben volt kimutathat6 (5p deletio) (26. tablazat).
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Mellkasi rendellenességek chromosoma-
rendellenességgel (6 eset)

Egy¢b N 1
Klinefelter (47, XXY) | 0
Turner (X-monosomia) | 0
Patau (13-trisomia) | 0
Edwards (18-trisomia) [N 1

Down (21-trisomia) [ 4

0 1 2 3 4 5

8. dbra. Mellkasi rendellenességek esetén eléforduldé chromosoma-rendellenességek

26. tablazat

Mellkasi rendellenességekesetén egyéb chromosoma-rendellenességek eléfordulasa

ritka autosomalis  translocatio autosomalis polyploidiak egyeb nemi
trisomidk (RAT) deletio / duplicatio autosomalis chromosomak

(CNV) rendell. eqgyéb rendell.
i i 5p del

A mellkasi magzati rendellenességek statisztikai jellemzdit mutatja a 27.

tablazat. A 156 magzatnal 6sszesen 168 mellkasi rendellenességet tudtunk kimutatni.
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27. tablazat

Mellkas és tiidé rendellenességek felismerésének hatékonysaga rendellenességek szerint

Teljesen felismert MNem felismert  Alpozitiv- Valddi  Sensitivitas Specificitds  Pozitiv Megativ  Prevalencia

(Valddi pozitiv- VP)  (Alnegativ- AN) AP negativ- predictiv  predictiv  (eset/1000
VN erték ertek élvesziletés)
Eset n % n %
Rendellenesség tipusa
CPAM-Congenitalis pulmanalis léguti (airway)
malformatio, korabbi nevén: tidd cysticus
adenomatoid malformatidja (CAM) 21 18 85,71% 3 14.29% 3 43002 85,71% 99.99% 85.71%  99.99% 0.459
hypoplasia pulmonum 47 21 44 68% 26 5532% 1 42978 44 65% 100,00% 9545%  99.94% 1,027
sequestratio 4 4 100,00% 0 0,00% 1 43021 100.00% 100,00%  80,00% 100,00% 0,087
izolalt hydrothorax 55 40 72,73% 15 27.27T% 2 42963 72,73% 100,00% 9524%  99.97% 1,202
egyéb mellkas és tidd rendellenességek 41 13 N,71% 28 66.29% 5 42980 3,71% 99,99% 7222% 99.93% 0.896
gsszesen 168 96 57,14% 72 42,86% 12 42846 57,14% 99,97%  88,89%  99,83% 3,671
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Nagyon magas aranyban, 70% felett keriiltek felismerésre a CPAM-Congenitalis
pulmonalis 1éguti (airway) malformatio, korabbi nevén: tiid6 cysticus adenomatoid
malformatidja (CAM) (85,71%), sequestratio (100,00%) és az izolalt hydrothorax esetei
(72,73%).

28. tablazat

Egyéb mellkas és tido rendellenességek

Rendellenesség tipusa esetszam (n)

tiidé lebeny hiany

tiidé lebeny tobblet

tiidé agenesia
tracheooesophagealis fistula
deformalt mellkas

harang alaka mellkas

hianyzo mellkastal
thoracopagus/thoracoabdominopagus
thymus agenesia

pulmonalis infarctus

laryngealis stenosis

trachea stenosis

congenitalis pulmonalis lymphangiectasia
mellkasfali lymphangioma
bordafejlédési rendellenesség
echodens tuddk

thoracalis cysta

thoracalis teratoma
thoracalis neuroblastoma
egyeb intrathoracalis tumor

Aala a NN s N W = = N

=
—

osszesen

Osszesen 41 esetben fordultak eld a mellkas és tiidd egyéb rendellenességei (28.

tablazat).
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29. tablazat

Mellkas és tiido rendellenességek esetén észlelt retardacio, oligo- és polyhydramnion aranya és Tarsulasi faktor (TF)

IUGR (FGR-fetal dtlagos magzatviz polyhydramnion oligohydramnion Tarsuldsi faktor  Tarsulasi faktor
growth restriction, (TF) (TF)
SGA-small for polyhydramnion  oligohydramnion

gestational age) esetén esetén
Rendellenesség tipusa pset n % n % n % n % p*
CPAM-Congenitalis pulmonalis léguti
(airway) malformatio, kordbbi nevén: tidd
cysticus adenomatoid malformatidja (CAM) 21 2 9,52% 15 T143% 5 2381% 1 476% p=0.02 0,246 0,016
hypoplasia pulmonum 47 5 10.,64% 200 42,55% 13 27,66% 14 29.79% NS 0,743 1,363
sequestratio 4 0 0,00% 3 75,00% 1 25,00% 0 0,00% NS 0,052 0
izolalt hydrothorax 55 0 0,00% 41 74.55% 9 16,36% 5 9,09% NS 0,304 0,149
egyéb mellkas és tidd rendellenességek 41 2 4,88% k)| 75,61% 4 9.76% 6 14,63% NS 0,081 0,287
fisszesen 168 9 5,36% 110 65,48% 32 19,05% 26 15,48% NS 1,259 1,315
tsszesen (magzatra vonatkoztatva) 156 10 6,41% 102 65,38% 30 19,23% 24 15,38% NS 1,192 1,207

p* - polyhydramnion és oligohydramnion elfordulasa kézétti kilénbség szignifikanciaja
Tarsulasi faktor (TF):
TF < 0.5 - alacsony
D <10% - alacsony D 210% - <25% - kdzepes D 225% - <50% - magas . 250% - extrém magas 0,6<TF <25 - kizepes

25=TF <5- maias
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A mellkas és tiid6 rendellenességek esetén vizsgéltuk a polyhydramnion és az
oligohydramnion  el6fordulasat.  Polyhydramnion a  magzatok  19,23%-ndl,
oligohydramnion pedig 15,38%-ndl jelentkezett a terhesség soran. Tehat a magzatok
tobb mint 30%-ban tudtunk kimutatni atlagosnal kevesebb vagy tobb magzatvizet
(34,61%) (29. tablazat).

A mellkas és tiidé malformatidi kozil a tiid6 hypoplasiaja és a tiidé sequestratio
esetén magas (=25% - <50%) volt, mig a congenitalis pulmonalis léguti (airway)
malformatio (CPAM) és az izolalt hydrothorax esetén kozepes (>10% - <25%) volt a

polyhydramnion eléfordulésa.

A mellkas ¢és tiidé malformatiéi koziil érdekes modon a tiidé hypoplasidja esetén
a polyhydramnionhoz hasonldéan, szintén magas (>25% - <50%) volt az
oligohydramnion el6forduldsa. Kdzepes (>10% - <25%) volt az oligohydramnion

eléfordulasa egyéb mellkasi €s tiidé rendellenességek esetén.

Szignifikans volt a kiilonbség a polyhydramnion javara az oligohydramnionnal

szemben congenitalis pulmonalis 1éguti (airway) malformatio (CPAM) esetén.

Az altalunk kidolgozott Tarsulasi faktor (TF) polyhydramnion vonatkozasdban
kozepes értéket mutatott hypoplasia pulmonum esetén (0,5 < TF < 2.)5).
Oligohydramnion vonatkozédséban szintén a hypoplasia pulmonum esetén mutattunk ki

kozepes tarsulasi faktort (0,5 < TF <2,5).

Amennyiben Gsszesitett szamitast végeztiink mind rendellenességre, mind 6sszes
magzatra szamitva, polyhydramnion ¢€s oligohydramnion esetén is kozepes Tarsulasi

faktort tudtunk kimutatni (0,5 < TF <2,5).
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4.4.5. Hasi és hasfali rendellenességek

A vizsgalat iddtartama alatt 404 magzatnal fordult elé hasi ¢és hasfali
rendellenesség. A neonatoldgiai és fetopatologiai vizsgalatok eredményeivel Gsszevetve
246 esetben kertilt felismerésre teljesen a rendellenesség (60,89%). Amennyiben kiilon
vizsgaltuk a chromosoma-rendellenességgel vagy multiplex malformatio részeként
eléfordult eseteket, akkor joval kisebb aranyban keriilt felismerésre a rendellenesség

(34,48% és 52,53%), szemben azzal, ha 6nmagaban fordult el6 (70,51%) (30. tablazat).

Osszesen 29 magzatnal tudtunk kimutatni chromosoma-rendellenességet
(7,17%). Legmagasabb aranyban 21-trisomiat talaltunk (14 eset), 10 esetben 18-
trisomiat, kisebb aranyban 13-trisomiat (4 eset), és 1 esetben X-monosomia fordult el

(9. dbra). Egyéb chromosoma-rendellenesség nem fordult eld.

30. tablazat

Hasi és hasfali rendellenességek felismerése ultrahangvizsgalattal

Teljesen felismert MNem felismert

esetszam n % n %a
rendellenesség dnmagaban 217 153 70.51% B4 29.49%
chromosoma-rendellenességgel 29 10 34.48% 19 65,52%
tarsultan
multiplex rendellenasség 158 83 52,53% 75 47 47%
részeként
gsszesen 404 246 60,89% 158 39,11%
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Hasi és hasfali rendellenességek chromosoma-
rendellenességgel (29 eset)

Egyéb 0
Klinefelter (47, XXY) 0
Turner (X-monosomia) [l 1
Patau (13-trisomia) [NNEGE 4
Edwards (18-trisomia) [N i
bown (21-trsomia) I 1

0 2 4 & a8 10 12 14 16

9. abra. Hasi és hasfali rendellenességek esetén eléforduld chromosoma-

rendellenességek

A hasi ¢és hasfali magzati rendellenességek statisztikai jellemzdit mutatja a 31.
tablazat. A 404 magzatnal Osszesen 437 hasi ¢és hasfali rendellenességet tudtunk

kimutatni.

Nagyon magas aranyban, 70% feletti ardnyban keriiltek felismerésre a
duodenum atresia (88,57%), gastroschisis (97,56%), omphalocele (73,21%), hernia
diaphragmatica (75,56%) €s a hasi cysta esetei (100,00%).

Osszesen 108 esetben fordult elé egyéb hasfali, hasi rendellenesség (32.

tablazat).
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31. tablazat

Hasi és hasfali rendellenességek felismerésének statisztikai jellemzoi

Teljesen felismert Nem felismert Alpozitiv - Valodi  Sensitivitas ~ Specificitas  Pozitiv Negativ  Prevalencia
(Valédi pozitiv - VP) (Alnegativ - AN) AP negativ - predictiv  predictiv  (eset/1000
VN érték érték élvesziiletés)

Rendellenesség tipusa =2 & 5 o e

oesophagus atresia 37 6 16,22% 31 83,78% 4 42985 16,22% 99,99% 60,00% 99,93% 0,809
duodenum atresia 35 31 88,57% 4 11,43% 3 42988 88,57% 9999% 91,18% 99,99% 0,765
egyeb bél atresia 25 10 40,00% 15 60,00% £ 42996 40,00% 9999% 66,67% 99,97% 0,546
anus atresia 35 5 14,29% 30 85,71% 2 42989 14,29% 100,00% 71,43% 99,93% 0,765
gastroschisis 41 40 97,56% 1 2.44% 0 42985 97 56% 100,00% 100,00% 100,00% 0,896
omphalocele 56 41 73,21% 15 26,79% 1 42969 73.21% 100,00%  97,62% 99,97% 1,224
hernia diaphragmatica 90 68 75,56% 22 24 44% 3 42933 75,56% 9999% 95 77% 99,95% 1,967
hasi cysta 10 10 100,00% 0 0,00% 1 43015 100,00% 100,00%  90,91% 100,00% 0,219
egyéb 108 42 38,89% 66 61,11% 7 42911 38,89% 9908% 8571% 99.85% 2,360
osszesen 437 253 57,89% 184 42.11% 2 42587 57,89% 100,00% 99,22% 99,57% 9,549
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A hasi ¢és hasfali rendellenességek esetén szintén vizsgaltuk a polyhydramnion
¢s az oligohydramnion eléforduldsat. Polyhydramnion a magzatok 31,44%-nal,
oligohydramnion pedig 12,38%-nal jelentkezett a terhesség sordn (33. tdblazat). Tehat a
magzatok tobb mint 40%-aban tudtunk kimutatni atlagosnal kevesebb vagy tobb
magzatvizet (43,82%).

Extrém magas (=50%) volt a polyhydramnion eléfordulasa duodenum atresianal.
Magas (>25% - <50%) volt a polyhydramnion eléfordulasa oesophagus atresidnal,
omphalocele és egyéb hasi ¢és hasfali rendellenességek esetén. Kozepes (=10% - <25%)
volt a polyhydramnion eléforduldsa anus atresia, gastroschisis és hernia diaphragmatica
esetén. Magas (>25% - <50%) volt az oligohydramnion el6forduldsa anus atresia esetén,
mig kozepes (=10% - <25%) volt egyéb bél atresia, gastroschisis, hasi cysta és egyéb

hasi €s hasfali rendellenesség esetén.

Szignifikans volt a kiilonbség a polyhydramnion javara az oligohydramnionnal
szemben oesophagus atresia, duodenum atresia, egy€b bél atresia, omphalocele, hernia
diaphragmatica esetén. Szignifikans volt a kiilonbség az oligohydramnion javara a

polyhydramnionnal szemben anus atresia és hasi cysta esetén.

Az altalunk kidolgozott Tarsulasi faktor (TF) polyhydramnion vonatkozasaban
kozepes értéket mutatott oesophagus atresia, egyéb bél atresia, omphalocele, hernia
diaphragmatica és egyéb hasi ¢és hasfali rendellenesség esetén (0,5 < TF < 2,5). Magas
volt az érték duodenum atresia esetén (2,5 < TF < 5). Oligohydramnion vonatkozasaban
anus atresia és egyéb hasi és hasfali rendellenesség esetén mutattunk ki kozepes

tarsulasi faktort (0,5 < TF <2.5).

Amennyiben Gsszesitett szamitast végeztiink mind rendellenességre, mind 0sszes
magzatra szamitva, polyhydramnion esetén nagyon magas Tarsulasi faktort (TF > 5)
tudtunk kimutatni, mig oligohydramnion esetén csak kdzepes Tarsulasi faktor volt

kimutathat6 (0,5 < TF < 2,5).

69



32. tablazat

Egyeéb hasi és hasfali rendellenességek

Rendellenesség tipusa esetszam (n)

Egyéb bél eltérések

belek malrotatioja 1
bél duplicatio

invaginatio intestini tenei

ileus 1
Hischprung kér

lleum tagulat

rectum agenesia

anorectalis agenesia

egyeb bélagenesia

atipusos anus nyilas

cloaca persistens

rectovaginalis fistula

rectourethralis fistula

rectalis fistula

[ L S I S I = R = B = R (O R

Maj, lép, pancreas eltérései
polysplenia

asplenia

hypoplasia lienis
hepatosplenomegalia
hepatomegalia
congestio hepatis
majfibrosis

majcysta

maj bevérzések
epehdlyag agenesia
epelt cysta
pancreas anulare

|t |t | | [ [t | | |t | [ A

Er malformatiok

ductus omphaloentericus persistens
hasi lymphangiectasia

hasi heamangioma

majon belali portovenosus shunt
rendellenesen lefutd véna a falx hepatis
ductus vitellointestinalis

R U R PSS T Y

Egyéb

ascites 25
hasi situs inversus 6
agenesia glandulae suprarenalis 2
intraabdominalis tumor 1
rekesz hianya 3
rekesz relaxacio 1
body stalk anomaly 1
thoracoabdominopaus 2
dsszesen 108
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33. tablazat

Hasi és hasfali rendellenességek esetén észlelt névekedési lemaradas, oligo- és polyhydramnion aranya és Tarsulasi faktor (TF)

IUGR (FGR-fetal growth atlagos magzatviz polyhydramnion oligohydramnion Tarsuldsi faktor  Tarsulasi faktor
restriction, SGA-small for (TF) (TF)
gestational age) polyhydramnion  oligohydramnion
esetén esetén
Rendellenesség tipusa eset n % n % n % p*
oesophagus atresia 37 1 2,70% 19 51,35% 18 48,65% 0 0,00%  p<0,02 1,809 0
duodenum atresia 35 3 8.57% 100 28,57% 25 0 0.00% p=0,02 3,689 0
egyéb bél atresia 25 4 16,00% 11 44.00% 10 40,00% 4 16,00% p=0,02 0.826 0.209
anus atresia 35 6 17,14% 120 34.29% 7 20,00% 16 4571% p<0,05 0.289 2,390
gastroschisis 41 6 14,63% 26 6341% 9 21,95% 6 14,63% NS 0.408 0,287
omphalocele 56 1 19,64% 33 58.93% 200 3571% 3 5.36%  p=0,02 1.476 0,053
hernia diaphragmatica a0 4 4. 44% 68 7556% 19 21.11% 3 3,33% p=0,02 0.829 0,033
hasi cysta 10 2 20,00% g  80.00% 0 0,00% 2 20,00% NS 0 0,131
egyéb 108 9 5,33% 55  50,93% 34 3148% 19 17.59% p<0,02 2,212 1,092
ssszesen 437 46 10,53% 242 5538% 142 32,49% 530 1213%  p<0.02| NGRS 2.101
osszesen (magzatra vonatkoztatva) 404 48 11,88% 227 56,19% 127 31,44% 50 1238% p<0.02| S 2,022
p* - polyhydramnion és oligohydramnion eldforduldsa kézétti kilonbség szignifikanciaja
Tarsulasi faktor (TF):
TF < 0,5 - alacsony
D <10% - alacsony D 210% - <25% - kbzepes I:I 225% - <50% - magas I 250% - extrém magas 05=<TF =25 - kizepes
25<TF«5- maias
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4.4.6. Urogenitalis rendellenességek

A vizsgalat idOtartama alatt 432 magzatnal fordult el6 urogenitalis
rendellenesség. A neonatologiai és fetopatologiai vizsgalatok eredményeivel Gsszevetve
224 esetben kertilt felismerésre teljesen a rendellenesség (51,85%). Amennyiben kiilon
vizsgaltuk a chromosoma-rendellenességgel vagy multiplex malformatio részeként
eléfordult eseteket, akkor joval kisebb aranyban keriilt felismerésre a rendellenesség

(48,00% ¢és 46,20%), szemben azzal, ha 6nmagaban fordult eld (55,82%) (34. tablazat).

34. tablazat

Urogenitalis rendellenességek felismerése ultrahangvizsgalattal

Teljesen felismert MNem felismert

esetszam n % n Y
rendellenesség dnmagaban 249 139 55,82% 110 44.18%
chromosoma-rendellenességgel 25 12 48,00% 13 52,00%
tarsultan
multiplex rendellenesség 158 73 46,20% 85  53.80%
részekent
tisszesen 432 224 51,85% 208  48,15%

Osszesen 25 magzatnal tudtunk kimutatni chromosoma-rendellenességet
(5,78%). Azonos aranyban tudtunk kimutatni 21-trisomiat és egyéb chromosoma-
rendellenességet (4-4 eset), legmagasabb aranyban 18-trisomiat (9 eset), 6 esetben 13-

trisomiat, és 2 esetben X-monosomia fordult eld (10. abra).

Az egyéb chromosoma-rendellenességek koziil ritka autosomalis trisomidt

(RAT) 2 esetben tudtunk kimutatni (17-trisomia, 9-trisomia), autosomalis
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deletio/duplicatio (CNV) egy esetben volt kimutathaté (13q deletio), valamint a
polyploididk koziil egy triploidiat talaltunk (35. tablazat).

Urogenitalis rendellenességek chromosoma-
rendellenességgel (25 eset)

eaveo | -
Klinefelter (47,XXxY) | 0
Turner (X-manosomia) _ 2
Patau (13-trisomia) _ 6
Edwards (15-trisomis) [ ;
pown (21-trisomia) [N -

10. abra. Urogenitalis rendellenességek esetén eléforduld chromosoma-

rendellenességek

35. tablazat

Urogenitalis rendelleneségek esetén egyeb chromosoma-rendellenességek
eléfordulasa

ritka autosomalis translocatio autosomalis polyploidiak egyeb nemi

trisomidk (RAT) deletio / duplicatio autosomalis chromosomak
(CNV) rendell. eqgyéb rendell.

2% (17-trisomia, 9- _ 13q del triploidia . e

trisomia)

Az urogenitalis magzati rendellenességek statisztikai jellemzdit mutatja a 36.
tablazat. A 432 magzatnal 6sszesen 489 urogenitalis rendellenességet tudtunk kimutatni.
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36. tablazat

Urogenitalis rendellenességek felismerésének statisztikai jellemzoi

Teljesen felismert MNem felismert  Alpozitiv- Valddi  Sensitivitas Specificitdas  Pozitiv Megativ  Prevalencia

(Valddi pozitiv- VP)  (Alnegativ- AN) AP negativ- predictiv  predictiv  (eset/1000
WM érték érték élvesziiletés)

Rendellenesség tipusa et " e g o

pyelectasia 99 63 63,64% 36 36,36% 8 42919 63,64% 99,98% 88,73%  99.92% 2,163
eqgyeb obstructio (kétoldali hydronephrosis,

hélyag, ureter tagulata) 56 45 80.36% 11 19.64% 5 42965 80.36% 99.99% 90,00% 99.97% 1,224
multicystas vesedysplasia 83 42 79,25% 11 20,75% 2 42571 79,25% 100,00% 9545%  99.97% 1,148
polycystas vesedysplasia 16 13 81,25% 3 18,75% 1 43009 81,25% 100,00%  92,86%  99,99% 0,350
agenesia’hypoplasia renis 93 42 45.16% 51 54.84% 1 42932 45 16% 100.00%  97,67%  99.88% 2032
patkdvese 17 3 17,65% 14 82.35% 1 43008 17,65% 100,00% 75,00% 99.97% 0,37
cysta renis 1 1 100.00% 0 0,00% 1 43024 100,00% 100,00%  50,00% 100.00% 0,022
higyutak kettdzattsége 23 9 39,13% 14 60.87% 0 43003 39.13% 100,00% 100,00%  99,97% 0,503
egyéb hagyati rendell. 1 b 45 45% 6 54.55% 1 43014 45.45% 100,00% 83,33%  99,99% 0,240
férfi genitalis 85 9 10,59% 76 89.41% 1 42940 10,59% 100,00% 90,00%  99.82% 1,857
ndi genitalis 35 20 57.14% 15 42.86% 1 42990 A7.14% 100,00% 95.24%  99.97% 0.765
osszesen 489 252 51,53% 237 A8.AT% 22 42515 51,53% 99,95%  91,97%  99.45% 10,686
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Nagyon magas ardnyban, 70% felett kertiltek felismerésre az egyéb obstructioval
jar6 esetek (kétoldali hydronephrosis, holyag, ureter tagulata) (80,36%), a multicystas
vesedysplasia (79,25%), a polycystas vesedysplasia (81,25%) és a cysta renis
(100,00%). Magasabb aranyban, 50% feletti aranyban keriilt felismerésre a pyelectasia
(63,64%) és a ndi genitalis rendellenességek (57,14%).

Osszesen 11 esetben fordult elé egyéb hugyuti, 85 esetben férfi genitalis, 35

esetben ndi genitalis rendellenesség (37. tablazat).

Az urogenitalis rendellenességek esetén is vizsgaltuk a polyhydramnion és az
oligohydramnion  el6fordulasat. Polyhydramnion a  magzatok  20,14%-nal,
oligohydramnion pedig 34,72%-ndl jelentkezett a terhesség sordn, tehat a magzatok

kozel 55%-aban volt kevesebb vagy tobb magzatviz (54,86%) (38. tablazat).

Magas (>25% - <50%) volt a polyhydramnion eléforduldsa pyelectasia,
patkdvese €s ndi genitalis rendellenességek esetén. Kozepes (>10% - <25%) volt a
polyhydramnion eléforduldsa egyéb obstructiv hugyuti eltérések, multicystas
vesedysplasia, polycystas vesedysplasia, hugyutak kettdzottsége ¢€s férfi genitalis

rendellenességek esetén.

Extrém magas (>50%) aranyban fordult elé oligohydramnion multicystas
vesedysplasia, polycystas vesedysplasia €s vese agenesia/hypoplasids vese esetén.
Magas (>25% - <50%) volt az oligohydramnion eldforduldsa egyéb obstructiv
rendellenesség, egyéb hugyati rendellenességek ¢és férfi és ndi  genitalis
rendellenességek esetén. Mig kozepes (=10% - <25%) volt az oligohydramnion

eléfordulasa pyelectasia, patkovese és hugyutak kettdzottsége esetén.
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Szignifikans volt a kiilonbség a polyhydramnion javara az oligohydramnion
eléfordulasaval szemben pyelectasia esetén. Mig az oligohydramnion fordult eld
szignifikdnsan magasabb aranyban a polyhydramnionnal szemben egyéb hugyuti
obstructiv  rendellenességek, multicystds ¢és  polycystds  vesedysplasia  és

veseagenesia/hypoplasias vese esetén.

Az altalunk kidolgozott Tarsulasi faktor (TF) polyhydramnion vonatkozasdban
kozepes értéket mutatott pyelectasia, valamint férfi és ndi genitalis rendellenesség

esetén (0,5 <TF <2,5).

Oligohydramnion vonatkozdsdban pyelectasia, polycystas vesedysplasia,
valamint férfi és ndi genitalis rendellenesség esetén mutattunk ki kozepes tarsulasi

faktort (0,5 < TF < 2,5).

Magas volt az érték egyéb obstructiv hugyuti rendellenesség esetén (2,5 < TF <
5), és nagyon magas tarsuldsi faktort mutattunk ki multicystds vesedysplasia és

agenesia/hypoplasia renis esetén (TF > 5).

Amennyiben Gsszesitett szamitast végeztiink mind rendellenességre, mind 6sszes
magzatra szamitva, polyhydramnion esetén magas Tarsulasi faktort (2,5 < TF < 5)
tudtunk kimutatni, mig oligohydramnion esetén nagyon magas Tarsuldsi faktor volt

kimutathat6 (TF > 5).
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37. tablazat

Egyéb urogenitalis rendellenesség

Rendellenesség tipusa

Egyeb hagyuti rendellenességek

ptosis renis

ureterocele
megacystis-megaloureter-microcolon syndroma
exstrophia vesicae

ureter, urethra, hiugyhdlyag agenesia
huagyhdlyag agenesia

hagyutak egyeb rendellenessége

osszesen

Férfi genitalis rendellenességek
hypospadiasis

agenesia testis

hydrocele

micropenis

kiilsd nemi szervek egyéb fejlédési rendellenessége

retentio testis
egyeb

Osszesen

Noi genitalis rendellenességek
petefészek cysta

agenesia uteri

uterus bicornis

petefészek hianya

kiilsd nemi szervek egyéb fejlédési rendellenessége

osszesen

esetszam (n)

= R R S % e ]

11

26

10
12
31

85

—t b - | L0

23
35
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38. tablazat

Urogenitalis rendellenességek esetén észlelt novekedési lemaradas, oligo- és polyhydramnion aranya és Tarsulasi faktor (TF)

IUGR. (FGR-fetal atlagos magzatviz polyhydramnion oligohydramnion Tarsulasi faktor  Tarsulasi faktor
growth restriction, (TF) (TF)
SGA-small for polyhydramnion  oligohydramnion

gestational age) esetén esetén
Rendellenesség tipusa eset n %o n % n % n % p*
pyelectasia 99 14 1414% 86 56,57% 27 21.27% 16 16,16%  p<0,02 1.521 0,845
egyéb obstruktiv 56 2 3.57% 24 42.86% 117 19,64% p<0.05 0.446 2,574
multicystas vesedysplasia 83 120 22,64% 15 28,30% 9 16,98% p=0,02 0,316
polycystas vesedysplasia 16 2 12,50% 4 2500% 2 1250% p=0,02 0,052 2,042
agenesia‘hypoplasia renis 93 24 2581% 28 30.11% 7 7.53% p<0.02 0,109
patkdvese 17 4 23,53% 8 47.06% 6 3529% 3 17.65% NS 0,438 0,173
cysta renis 1 0 0.00% 1 100,00% 0 0,00% 0 0.00% NS 0 0
higyutak kettdzdttsége 23 3 13,04% 14 60,87% 5 21,74% 40 17.39% NS 0,225 0,227
egyeb hugyuti rendell. 1 1 9,09% 6 54 55% 1 9,09% 4 36,36% NS 0,019 0,475
férfi genitalis 35 260 30,59% 41 4824% 21 2471% 23 27.06% NS 1,072 2,034
ndi genitalis 35 6 17.14% 14 40,00% 11 31.43% 10 28.57% NS 0,714 0,934
Gsszesen 489 9 19.22% M1 43,15% 100 20,45% 178 36,40% p<0.02 4225 [
dsszesen (magzatra vonatkoztatva) 432 83 19,21% 195  4514% 87 20,14% 150 34,72% p<0,02 3,620 ROE

p" - polyhydramnion és oligohydramnion eléfordulasa kazétti kilénbseg szignifikanciaja

D <10% - alacsony I:I 210% - <25% - kéizepes D 225% - <50% - magas l =50% - extrém magas
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4.4.7. Végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok

A vizsgalat id6tartama alatt 255 magzatnal fordult eld végtag rendellenesség ¢és
csontosodasi zavar. A neonatologiai és fetopatologiai vizsgalatok eredményeivel
Osszevetve 138 esetben keriilt felismerésre teljesen a rendellenesség (54,12%).
Amennyiben kiilon vizsgéaltuk a chromosoma-rendellenességgel vagy multiplex
malformatio részeként eldfordult eseteket, akkor joval kisebb aranyban keriilt
felismerésre a rendellenesség (42,31% ¢és 47,58%) szemben azzal, ha 6nmagaban

fordult eld (64,76%) (39. tablazat).

39. tablazat

Végtag rendellenességek és csontosodasi zavarcok felismerése ultrahangvizsgalattal

Teljesen felismert MNem felismert

esetszam n % n %
rendellenesség dnmagaban 105 B8 B4,76% 3T 3524%
chromosoma-rendellenességgel 26 11 4231% 15 57,69%
tarsultan
multiplex rendellenesség 124 59  47.58% B5 52 42%
reszekent
dsszesen 255 138 54,12% 117 45,88%

Osszesen 26 magzatnal tudtunk kimutatni chromosoma-rendellenességet
(10,19%). Kozel azonos aranyban tudtunk kimutatni 21-trisomidt és 18-trisomiat (8 és
10 eset), legkisebb aranyban 13-trisomidt (3 eset), 5 esetben egyéb chromosoma-

rendellenesség fordult eld (11. dbra).

Az egyéb chromosoma-rendellenességek koziil ritka autosomalis trisomiat

(RAT) 2 esetben tudtunk kimutatni (9-trisomia, 48 XXY+18), autosomalis
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deletio/duplicatio (CNV) 2 esetben volt kimutathato, egy 1q deletio és 13q deletio volt
kimutathat6. Valamint 1 triploidiat talaltunk (40. tablazat).

Végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok
chromosoma-rendellenességgel (26 eset)

eeveo [ >
Klinefelter (47,XxY) | 0

Turner (¥-monosomia) | 0
Patau (13-trisomia) _ 3

Edwards (18-trisomia) _ 10
Down (21-trisomia) _ 2

11. dbra. Végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok esetén eléforduld

chromosoma-rendellenességek

40. tablazat

Végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok esetén egyéb chromosoma-
rendellenességek eléfordulasa

ritka autosomalis translocatio autosomalis polyploidiak egyeb nemi

trisomiak (RAT) deletio / duplicatio autosomalis chromosomak
(CNV) rendell. egyéb rendell.

2% (9-trisomia, i 2x(1gdel, 13q friploidia o il

48 XXY+18) del)

A magzati végtag rendellenességek és csontosoddsi zavarok statisztikai
jellemzo6it mutatja a 41. tablazat. A 255 magzatnal dsszesen 272 végtag rendellenességi

¢és csontosodasi zavart tudtunk kimutatni.
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41. tablazat

Végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok felismerésének statisztikai jellemzoi

Teljesen felismert Nem felismert  Alpozitiv- Valddi  Sensitivitas Specificitas  Poazitiv Megativ  Prevalencia
(Valddi pozitiv - VP)  [Alnegativ - AN) negativ - predictiv.  predictiv  (eset/1000
VN ertek ertek élvesziletés)
L. Eset n % n %

Rendellenesség tipusa
dongalab (pes equinovarus) 73 45 61,64% 28 38.36% 4 42949 61,64% 99.99%  91.84%  99,93% 1.595
rividebb cséves csontok (<10 percentilis) 34 24 70.59% 10 29.41% 6 42936 70.,59% 99,99% 80.00%  99.98% 0,743
vegtag reductio (phocomelia, meromelia,
amelia) 27 19 70.37% 8  29.63% 1 42998 70,37% 100.00%  9500%  99.98% 0,590
arthrogryposis 3 B 75.00% 2 2500% 2 43016 75,00% 100,00%  75.00% 100,00% 0,175
polydactylia 22 B 27.27% 16| 72,73% 2 43002 27.2T% 100,00%  75,00%  99.96% 0,481
syndactylia 12 4 33.33% 8 B6.67% 1 43013 33,33% 100,00%  80.00%  99,98% 0,262
egyeb ujj rendellenesség T i 18.92% 30 81.08% 2 42987 18.92% 100.00%  77.78%  99.93% 0,609
egyéb végtag rendellenesség 28 12 42,86% 16 57.14% 2 42996 42,86% 100,00%  85.,71%  99.96% 0,612
osteogenesis imperfecta i B 85.71% 1 14,29% 1 43018 85,71% 100,00%  85,71% 100,00% 0,153
thanatophor dysplasia 6 5 83,33% 1 16,67% 2 43018 83,33% 100,00%  71.43% 100,00% 0,131
egyeéb csontosodasi zavar 18 9 50,00% 9 50,00% 3 43005 50,00% 99.99% 75.00%  99.98% 0,393
dsszesen 2712 143 52,57% 129  47,43% 2 42752 52,57% 100,00%  98,62%  99,70% 5,944
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Nagyon magas aranyban, 70% felett keriiltek felismerésre a rovidebb csdves
csontok (70,59%), végtag reductio (phocomelia, meromelia, amelia) (70,37%),
arthrogryposis (75,00%), osteogenesis imperfecta (85,71%) és a thanatophor dysplasia
esetei (83,33%).

Magasabb aranyban, 50% vagy a feletti aranyban kertilt felismerésre a dongaldb

es equinovarus) (61,64%) és az egyéb csontosodasi zavarok (50%).
(pes eq ) (61,64%) gy (50%)

Osszesen 37 esetben fordult eld egyéb ujj rendellenesség, 28 esetben egyéb

végtag rendellenesség, egyéb csontosodasi zavar pedig 18 esetben (42. tablazat).

A végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok esetén is vizsgaltuk a
polyhydramnion és az oligohydramnion el6fordulasat. Polyhydramnion a magzatok
21,96%-n4l, oligohydramnion pedig 11,76%-n4l jelentkezett a terhesség soran. Tehat a
magzatok egyharmadanal volt kevesebb vagy tobb magzatviz (33,72%) (43. tablazat).

Vizsgaltuk a polyhydramnion és az oligohydramnion el6fordulasat az egyes
rendellenességek esetén. Extrém magas (=50%) volt a polyhydramnion eléfordulasa

thanatophor dysplasia esetén.

Magas (>25% - <50%) volt a polyhydramnion el6forduldsa révidebb csoves
csontok, arthrogryposis, osteogenesis imperfecta, és egyéb végtag rendellenességek

esetén.

Kozepes (=10% - <25%) volt a polyhydramnion eléforduldsa dongaldb, végtag
reductio (phocomelia, meromelia, amelia), egyéb ujj rendellenességek ¢és egyéb

csontosodasi zavarok esetén.
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Magas (>25% - <50%) volt az oligohydramnion el6forduldsa syndactylia €s

egyéb végtag rendellenességek esetén.

Kozepes (>10% - <25%) volt az oligohydramnion el6forduldsa dongalab,

rovidebb csoves csontok, arthrogryposis és egyéb csontosodasi zavarok esetén.

Szignifikdnsan magasabb volt a polyhydramnion eléfordulasa az
oligohydramnionhoz képest dongalab, révidebb csdves csontok, arthrogryposis, egyéb

ujj rendellenesség esetén.

Az altalunk kidolgozott Tarsulasi faktor (TF) polyhydramnion vonatkozasdban
kozepes értéket mutatott dongaldb, rovidebb cséves csontok ¢és egyéb végtag

rendellenesség esetén (0,5 < TF <2.5).

Oligohydramnion vonatkozdsdban egyéb végtag rendellenesség esetén

mutattunk ki kozepes tarsulasi faktort (0,5 < TF < 2,5).

Amennyiben Gsszesitett szamitast végeztiink mind rendellenességre, mind 6sszes
magzatra szamitva, polyhydramnion esetén magas Tarsulasi faktort (2,5 < TF < 5)
tudtunk kimutatni, mig oligohydramnion esetén csak kdzepes Tarsulasi faktor volt

kimutathat6 (0,5 < TF <2,5).
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42. tablazat

Egyeb ujj és végtag rendellenességek, egyéb csontosodasi

zavarok

Rendellenesség tipusa

Egyéb ujj rendellenességek
oligodactylia
clinodactylia
ectrodactylia
agenesia digiti
hypoplasia digiti
kisujj kozépso ujjperc hianya
pollex duplex
mafformatio digiti
hosszabb hiivelykujj
egyeb

osszesen

Egyeb vegtag rendellenesség
deformalt végtagok
dysostosis
synostosis
caudalls regresszios syndroma
sirenomelia
hemangioma teleangiectasia humeri

hemihypertrophia extremiti inferioris
ADAM-szekvencia

osszesen

Egyeb csontosodasi zavar
achondragenesis
chondrodysplasia punctata
achondroplasia
szlik mellkas
csigolya deformitas
ekcsigolya
sacrum agenesia
egyeb

osszesen

esetszam (n)
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L ra
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43. tablazat

Végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok esetén észlelt névekedési lemaradas, oligo- és polyhydramnion aranya és Tarsulasi faktor (TF)

IUGR (FGR-fetal

atlagos magzatviz

polyhydramnion

oligohydramnion

Tarsulasi faktor Tarsulasi faktor

growth restriction, (TF) (TF)
SGA-small for polyhydramnion  oligohydramnion

gestational age) esetén esetén
Rendellenesség tipusa eset n % n % n % p*
dongalab (pes equinovarus) {3 4 5.48% 49 67,12% 157 20,55% 98 12,33% p<0,05 0,64 0,36
rividebb csdves csontok (<10 percentilis) 34 6 17,65% 19 55,88% 11 32,35% 4. 11,76% p<0,02 0,74 0,15
végtag reductio (phocomelia, meromelia,
amelia) 27 2 7.41% 23 85,19% 4 14.81% 0 0.00% 0,12 0
arthrogryposis 3 1 12,50% 4 50,00% 3 37.50% 1. 1250% p<0,05 0,23 0,04
polydactylia 22 2 9.09% 20 90.91% 1 4.55% 1 4.55% NS 0,01 0.02
syndactylia 12 4 3333% 8  66,67% 1 833% 3 2500% NS 0,01 0,18
egyeéb ujj rendellenesség 3T 3 8.11% 1 83,78% 5 3505 1 270% p<0,02 0,14 0,01
egyéb végtag rendellenesség 28 5 17,86% 11 39.29% 9 3214% 8 28,57% NS 0,60 0,75
osteogenesis imperfecta [ 1 14,29% 4 B7.14% 3 42.86% 0 0,00% NS 0,27 0
thanatophor dysplasia b 1 16,67% 3 50,00% 3 0 0,00% NS 0,31 0
egyéb csontosoddsi zavar 18 1 5.56% 11 61,11% 4 2222% 3 16,67% NS 0,18 0,16
osszesen 272 30 11,03% 183  67,28% 59  21,69% 30 11,03% p<0,02 2.64 1.08
osszesen (magzatra vonatkoztatva) 255 26 10,20% 169 66,27% 56 21,96% 300 11,i6% p<0,02 2,54 1,15

p" - polyhydramnion és oligghydramnion eléfordulasa kdzatti kilénbség szignifikanciaja

D <10% - alacsony D 210% - <25% - kozepes D 225% - <50% - magas I 250% - extrém magas
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4.4.8. Subcutan oedemaval jaro rendellenességek

A vizsgalat idGtartama alatt 243 magzatnal fordult el6 subcutan oedeméval jard
rendellenesség a neonatologiai és fetopatologiai vizsgéalati eredmények alapjan. A
neonatologiai €s fetopatologiai vizsgalati eredményeket 0sszevetve a varandossag alatt
végzett ultrahangleletekkel 191 esetben keriilt felismerésre méhen beliil teljesen a
rendellenesség  (78,60%). Amennyiben kiilon vizsgdltuk a chromosoma-
rendellenességgel vagy multiplex malformatio részeként el6fordult eseteket, akkor az
elébbi esetben kisebb aranyban keriilt felismerésre a rendellenesség (78,57%), mig
utobbi esetben jelentdsen kisebb aranyban (62,07%), szemben azzal, ha dnmagédban

fordult el a rendellenesség (91,23%) (44. tablazat).

44. tablazat

Subcutan oedemaval jard rendellenességek felismerése ultrahangvizsgalattal

Teljesen felismert MNem felismert

esetszam n S n %
rendellenesség dnmagdban 114 104 91.23% 10 8,77%
chromosoma rendellenességgel 42 33 TB5T% 9 2143%
tarsultan
multiplex rendellenesség 87 54 62,07% 33 37.93%
részekent
Gsszesen 243 191 78,60% 52  21,40%

Osszesen 42 magzatnal tudtunk kimutatni chromosoma-rendellenességet
(17,28%). Legmagasabb aranyban 21-trisomiat tudtunk kimutatni (19 eset), 15 esetben
X-monosomiat, legkisebb ardnyban egyéb chromosoma-rendellenességet (2 eset), 6

esetben 18-trisomia fordult el (12. &bra).
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Az egyéb chromosoma-rendellenességek koziil ritka autosomalis trisomidt

(RAT) 2 esetben tudtunk kimutatni (17-trisomia, 9-trisomia) (45. tablazat).

Subcutan oedemaval jaré rendellenességek
chromosoma-rendellenességgel (42 eset)

gyer N 2

Klinefelter (47,XXY)

Turner (x-monosomia) I 15

Patau (13-trisomia)
Edwards (18-trisomia) I

Down (21-trisomia)  —— 19

12. abra. Subcutan oedemaval jar6 rendellenességek esetén el6forduld chromosoma-

rendellenességek

45. tablazat

Subcutan oedemaval jaroé rendellenességek esetén egyéb chromosoma-
rendellenességek eléfordulasa

ritka autosomalis translocatio autosomalis polyploididak egyéb nemi
trisomiak (RAT) deletio / duplicatio autosomalis chromosomak
(CNV) rendell. egyéb rendell.

2x (17-trisomia, 9-
trisomia)

A subcutan oedemaval jar6 magzati rendellenességek statisztikai jellemzdit
mutatja a 46. tablazat. A 243 magzatnal Osszesen 276 subcutan oedemaval jard

rendellenességet tudtunk kimutatni.
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46. tablazat

Subcutan oedemaval jardé rendellenességek felismerésének statisztikai jellemzoi

Rendellenesség tipusa

hydrops

tarkdredd (NT-nuchal translucency, NF-nuchal
fold)

cysticus hygroma

Osszesen

Teljesen felismert Mem felismert  Alpozitiv- Valddi - Sensitivitas Specificitdas  Pozitiv Megativ  Prevalencia
(Valadi pozitiv- VP)  (Alnegativ - AN) AP negativ - predictiv  predictiv  (eset/1000
VM érték érték élvesziletés)
Eset n %a n %a
124 87 70,16% 37T 29.84% 42901 70,16% 100,00%  98,86%  99.91% 2,710
22 19 86,36% 3 13.64% 43004 86,36% 100,00% 100,00%  99.99% 0.481
130 109 83.85% 21 16,15% 42895 83.85% 100,00%  99.09%  99.95% 2,811
276 215 77,90% 61  22,10% 42748 77,90% 100,00%  99,08%  99,86% 6,031
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Az egyes subcutan oedemaval jard rendellenességek esetén is vizsgaltuk a

polyhydramnion és az oligohydramnion el6fordulésat.

Polyhydramnion a magzatok 14,4%-ban tarsult subcutan oedemaval, mig 4,94%-
ban tarsult kevesebb magzatvizzel, és az esetek 80,66%-aban volt atlagos a magzatviz
mennyisége. Tehat Osszességében a magzatok 19,34%-ban volt kevesebb vagy tobb

magzatviz (47. tablazat).

Az subcutan oedemaval jaré rendellenességek koziil a hydrops esetén kozepes

aranyban (22,58%) fordult el6 polyhydramnion (>10% - <25%).

Tarkéredd esetén szintén kozepes ardanyban (13,64%-ban) fordult eld
oligohydramnion (>10% - <25%). Szignifikdnsan magasabb volt a polyhydramnion

eléfordulasa az oligohydramnionhoz képest hydrops esetén.

Az altalunk kidolgozott Tarsulasi faktor (TF) polyhydramnion vonatkozasaban
kozepes értéket mutatott hydrops esetén (0,5 < TF <2,5).

Oligohydramnion vonatkozasdban szintén hydrops esetén mutattunk ki kdzepes

tarsulasi faktort (0,5 < TF <2.5).

Amennyiben 0sszesitett szamitast végeztiink mind rendellenességre, mind 6sszes
magzatra szamitva, polyhydramnion és oligohydramnion esetén is kozepes Tarsulasi

faktort (0,5 < TF < 2,5) tudtunk kimutatni.
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47. tablazat

Subcutan oedemaval jaré rendellenességek esetén észlelt névekedési lemaradas, oligo- és polyhydramnion aranya és Tarsulasi faktor (TF)

IUGR (FGR-fetal
growth restriction,
SGA-small for

atlagos magzatviz

polyhydramnion

oligohydramnion

Tarsulasi faktor ~ Tarsulasi faktor

(TF) (TF)

polyhydramnion  oligophydramnion

gestational age) esetén esetén

Rendellenesseég tipusa eset n % n % n % n % p*

hydrops 124 3 2 42% 90 72,58% 28 22 ,58% 6 484% p<0,02 1,306 1,306
tarkéredé (NT-nuchal translucency, NF-nuchal

fold) 22 0 0,00% if 7727T% 9.09% 3 1364% NS 0,038 0,038
cysticus hygroma 130 3 2.31% 122 93,85% 3,85% 3 231% NS 0,040 0,040
dsszesen 276 6 217% 229 82 .97% 35 12,68% 12 4,35% p=<0.02 0917 0,917
dsszesen (magzatra szamitva) 243 5 2,06% 196 80,66% 35 14,40% 12 4,94% p<0,02 1,042 1,042

p* - polyhydramnion és oligohydramnion el6fordulasa kozotti kiildonbség szignifikanciaja

D <10% - alacsony D 210% - <25% - kozepes D 225% - <50% - magas I 250% - extrém magas
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4.5. A magzati rendellenességek intrauterin felismerhet8sége és a
magzatviz mennyiségének 0sszefliggése

Megvizsgaltuk, hogy a magzatviz mennyiségi rendellenességei hogyan
befolyasoljak a magzati anatomiai rendellenességek intrauterin felismerhetdségét az
ultrahangvizsgalat sordn. Amennyiben a magzati anatdmiai rendellenesség
polyhydramnionnal tarsult, valamennyi szervrendszer esetén emelkedd tendencia volt
megfigyelhetd, azonban csak a craniofacialis, cardiovascularis ¢s mellkasi
rendellenességek  esetén  volt  szignifikdns  ndvekedés  megfigyelhetdé a
felismerhetdségben. Craniofacialis rendellenességek esetén 32,57%-r61 51,85%-ra,
cardiovascularis rendellenességek esetén 62,1%-rol  79,69%-ra, mig mellkasi
rendellenességek esetén 56,41%-r0l 74,19%-ra nétt a rendellenesség méhen beliili
felismerésének aranya, amennyiben a rendellenesség polyhydramnionnal tarsult (48.

tablazat).

48. tablazat

Polyhydramnionnal tarsult magzati anatomiai rendellenességek felismerése

Osszes rendellenesség Polyhydramnionnal tarsult
felismerésre kerilt felismerésre kerilt tendencia p
esetszam n % esetszam n %

Craniospinalis rendellenességek 530 350 66,04% 117 94 80,34% emelkedett NS
Craniofacialis rendellenességek 218 71 32,57% 27 14 51,85% emelkedett p=0,02
Cardiovascularis rendellenességek 818 508 62,10% 128 102 79,69% emelkedett p=0,05
Mellkasi rendellenességek 156 88 56,41% 31 23 74,19% emelkedett p<0,05
Hasi és hasfali rendellenességek 404 246 60,89% 129 82 63,57% emelkedett NS
Urogenitalis rendellenességek 432 224 51,85% 87 51 58,62% emelkedett NS
Végtag rendellenességek és

csontosodasi zavarok 255 138 54,12% 61 36 59,02% emelkedett NS
Subcutan cedemaval jard

rendellenességek 243 191 78,60% 35 32 91,43% emelkedett NS

Amennyiben a magzati anatomiai rendellenesség oligohydramnionnal tarsult,

csak a cardiovascularis, az urogenitalis rendellenességek, valamint a végtag
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rendellenességek ¢és csontosoddsi zavarok,

illetve a subcutan oedemdval jaro

rendellenességek esetén lattunk emelked6 tendenciat a rendellenességek felismerésében,

azonban egyik esetben sem volt szignifikans.

49. tablazat

Oligohydramnionnal tarsult magzati anatomiai rendellenességek felismerése

Osszes rendellenesség

Oligohydramnionnal tarsult

felismerésre kerdlt felismerésre kerdlt tendencia p
esetszam n % esetszam n %

Craniospinalis rendellenességek 530 350 66,04% 48 19 39,58% csokkent p=0,02
Craniofacialis rendellenességek 218 71 32,57% 19 3 15,79% csokkent p=0,02
Cardiovascularis rendellenessegek 818 508 62,10% 67 44 65,67% emelkedett NS
Mellkasi rendellenességek 156 88 56,41% 24 10 41.67% csokkent p=0,05
Hasi és hasfali rendellenességek 404 246 60,89% 52 21 40,38% csokkent  p=0,02
Urogenitalis rendellenességek 432 224 51,85% 151 85 56,29% emelkedett NS
Végtag rendellenességek és

csontosodasi zavarok 255 138 5412% 45 27 60,00% emelkedett NS
Subcutan cedemaval jard

rendellenességek 243 191 78,60% 12 10 83,33% emelkedett NS

Egyéb szervrendszer esetén viszont csokkend tendencia volt megfigyelhetd a

felismerhetdségben, és ez a csokkend tendencia a craniospinalis, a craniofacialis, a

mellkasi, a hasi €és hasfali rendellenességek esetén is szignifikans volt. Craniospinalis

rendellenességek esetén 66,04%-r6l 39,58%-ra, mig craniofacialis rendellenességek

esetén 32,57%-r6l 15,79%-ra, mellkasi rendellenességek esetén 56,41%-rol 41,67%-ra,

hasi ¢és hasfali rendellenességek esetén 60,89%-rol 40,38%-ra csokkent a méhen beliili

felismerés aranya (49. tablazat).

4.6. Magzati novekedési lemaradas el6fordulasa

szervrendszerenként

A tanulmany soran vizsgaltuk a méhen beliili

ndvekedési

lemaradas

eléfordulasat (IUGR, Intrauterine growth restriction). Ennek jellemzésére napjainkban a

méhen belil a ,,magzati novekedési lemaradds” (FGR, Fetal growth restriction)
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kategoriat, megsziiletéskor a ,,small for gestational age” (SGA) kategoridt alkalmazza a
nemzetkozi irodalom, ilyenkor a magzat, az 0jsziilott a terhességi korhoz képest kicsi, a
terhességi kornak megfeleld 10 percentilisnél kisebb méhen beliili becsiilt sulyt /
sziiletési sulyt jelenti. Az eredményeink alapjan az urogenitalis rendellenességek esetén
magasabb aranyban, a magzatok kozel 20%-aban tudtunk kimutatni ndvekedési
lemaradast (83/432 eset, 19,21%). A szervrendszerek egy részében 10% koriili értéket
talaltunk:  craniospinalis  rendellenességek  (60/530, 11,32%), craniofacialis
rendellenességek (23/218, 10,55%), hasi és hasfali rendellenességek (48/404, 11,88%),
végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok (26/255, 10,20%). A szervrendszerek
egy részében alacsonyabb, 10% alatti értéket mutattunk ki: cardiovascularis
rendellenességek (72/818, 8,80%), mellkasi rendellenességek (10/156, 6,41%), subcutan
oedemaval jar6 rendellenességek (5/243, 2,06%).
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5. Megbeszélés

5.1. Magzati fejl6dési rendellenességek tarsulasa
polyhydramnionnal és oligohydramnionnal

Az ultrahang a legelterjedtebben hasznalt diagnosztikus eszkdz ma a
szililészetben, azon beliil is a fejlédési rendellenességek kimutatdsdban. A magzatviz
mennyiségét alapvetden meghatarozza a gastrointestinalis- és urogenitalis rendszer
allapota. Amennyiben ezen szervrendszerek rendellenessége jelen van, sokkal magasabb
aranyban fordul eld magzati polyhydramnion illetve oligohydramnion. Sajat
anyagunkban a hasi és hasfali rendellenességben szenveddé magzatok 31,44%-ban
fordult elé polyhydramnion. Urogenitalis rendellenességek esetén az esetek tobb mint
felében volt kimutathatdé a magzatviz mennyiségi eltérése. Oligohydramnion 34,72%-

ban, mig polyhydramnion a rendellenességek 20,14%-aban fordult eld.

5.1.1. Craniospinalis rendellenességek

Az irodalmi adatok alapjan a veldcsd zarodasi rendellenességek kozé sorolhato
csontos agykoponya hidnya, az exencephalia, majd késébb az agy elsorvadasaval
kialakulé anencephalia a masodik- vagy harmadik trimeszterben gyakran tarsul
polyhydramnionnal [Copp et al. 2013]. Sajat anyagunkban a craniospinalis
rendellenességek koziil anencephalia/exencephalia esetén kozepes aranyban, 23,8%-ban
volt kimutathatd polyhydramnion, de magas aranyban mutattunk ki polyhydramniont
ventriculomegalia (25,89%), spina bifida (27,12%), Dandy-Walker malformatio
(31,58%) esetén is. Ezzel szemben microcephalia esetén magas aranyban tudtunk
oligohydramniont (45%) kimutatni. Mindezek alapjdan — figyelembe véve, hogy
Osszesitve  22,05%-ban talaltunk a craniospinalis rendellenességek esetén

polyhydramniont - megallapithattuk, hogy az urogenitalis rendellenességek, valamint a
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has és hasfal rendellenességei mellett a craniospinalis rendellenességek esetén is magas

vagy kdzepes aranyban fordulnak elé a magzatviz mennyiségi rendellenességei.

5.1.2. Craniofacialis rendellenességek

Az arckoponya eltérései koziil az ajak- és szajpadhasadék a nyelési nehezitettség
miatt vezethet a magzatviz mennyiségének felszaporoddsdhoz [Dashe at el. 2002].
Depla és mtsai ajakhasadék esetén 6,5%-ban mutattak ki polyhydramniont [Depla et al.
2017]. Sajat anyagunkban 11,21%-ban tudtunk kimutatni polyhydramniont ajak- és
szajpadhasadék esetén. Szintén nyelési nehezitettség miatt lehet hatassal a micrognathia
[Dashe et al. 2002]. Sajat anyagunkban micrognathia esetén 20,69%-ban
polyhydramniont, mig ezzel szemben 24,14%-ban oligohydramniont talaltunk.
Valamennyi craniofacialis rendellenesség esetén 0sszesitve kdzepes aranyban, 12,39%-

ban fordult el polyhydramnion.

5.1.3. Cardiovascularis rendellenességek

Az irodalmi adatok alapjan a sziv fejlodési rendellenességei gyakran tarsulnak
polyhydramnionnal [Marek et al. 2011]. Sajat anyagunkban a sziv- és nagyér
rendellenességek esetén Osszesitve 13,62%-ban fordult eld polyhydramnion, ezt
kozepesnek mindsithetjiik. A sziv rendellenességei koziil bizonyos esetekben extrém
magas aranyban tudtunk kimutatni polyhydramniont, bar itt a kis esetszam miatt ez nem
volt meghataroz6 (pl. teratoma esetén), viszont szamos esetben magas aranyban
mutattunk ki polyhydramniont. Ilyen eltérés volt: a kettés kiaramlast jobb kamra
(25,00%), a Fallot tetralogia (27,59%), a situs inversus (25,00%), a pericardialis
folyadékgytilem (30,77%) és a dilatativ cardiomyopathia (30,77%). A sziv és nagyerek
rendellenességei esetén kozepes volt a polyhydramnion eléfordulasa ventricularis és
atrioventricularis septum defectus (13,44% ¢és 23,91%), aorta atresia (11,32%), aortaiv

interruptio (12,5%), mitralis atresia/stenosis (16,67%), pulmonalis stenosis (13,04%),
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hypoplasias jobb szivfél syndroma/pulmonalis atresia (10,61%), tagult jobb szivfél
(15%), komplett nagyértranspositio (10,91%), truncus arteriosus communis (11,54%),
tiidéveénak malpositidja (11,11%), a sziv jobbra rotaltsdga €s dyslocatidja esetén (12,5%
¢és (16,67%), rhabdomyoma (18,18%), sziv aneurysma (20%) és cardiomegalia esetén

(16,67%), illetve a sziv egyéb rendellenességei esetén (14,29%).

5.1.4. Mellkasi és tid6 rendellenességek

A mellkasi eltérések koziil a cysticus adenomatoid malformatio (CAM, Gjabb
nevén: congenital pulmonary airway malformation) akkor vezethet polyhydramnionhoz,
ha az elvaltozas a mediastinalis képleteket dislocalva a nyeldcsé kompresszidjat okozza,
ezaltal neheziti a magzatviz nyelését és korforgasat. [Martinez 2001, Paek et al. 2003,
Cavoretto et al. 2008]. Sajat anyagunkban kozepes ardnyban mutattunk ki
polyhydramniont a tiidé cysticus adenomatoid malformatioja (23,81%) ¢és izolalt
hydrothorax esetén. Magas ardnyban mutattunk ki polyhydramniont sequestratio
(25,00%) és tiid6 hypoplasia esetén (27,66%). A tiidé hypoplasia esetén magas
aranyban fordult eld oligohydramnion is (29,79%), és kdzepes aranyban mutattunk ki
oligohydramniont egyéb mellkas ¢és tiid6 rendellenességek esetén (14,63%).
Valamennyi mellkasi és tiid6 rendellenesség esetén Osszesitve kozepes ardnyban,
19,05%-ban fordult el polyhydramnion, és ugyanigy kozepes ardnyban, 15,48%-ban

fordult el6 oligohydramnion.

5.1.5. Hasi és hasfali rendellenességek

Az oesophagus atresia az irodalmi adatok alapjan nehezen diagnosztizalhat6 az
intrauterin magzatnal. A nyeldcsO elzaroddsa a magzatviz nyelését akadalyozza, ezaltal
okoz - gyakran extrém - polyhydramniont. A masodik trimeszteri ultrahangvizsgalat
soran a gyomortelddés hianya, és az ehhez tarsul6 polyhydramnion figyelmeztethet ra.

Az ultrahang-diagnosztikat tovabb nehezitheti, ha tracheooesophagealis fistula tarsul
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hozza, ugyanis ilyen esetben a fistulan keresztiil telédik a gyomor [Whitlow et al. 1999,
Grandjean et al. 1999, Wallis 2000]. Sajat anyagunkban az oesophagus atresia esetén
magas aranyban fordult eld polyhydramnion (48,65%).

Az irodalmi adatok alapjan a duodenum atresia gyakran jar polyhydramnionnal
[Hobbins 2008]. Sajat anyagunkban a duodenum atresia duodenum atresia extrém

magas aranyban (71,43%) tarsult polyhydramnionnal.

Az egyéb bélatresiak koziil a vékonybél atresia gyakrabban fordul eld. Az
irodalmi adatok alapjan a vékonybél atresia esetén az ultrahang vizsgélat soran tagult
bélkacsok abrazolddnak, tobbszords nivoképzodés mellett a tarsuld polyhydramnion
alapjan meriil fel a gyantja [Hobbins 2008, Hemming ¢és Rankin 2007]. Sajat
anyagunkban egyéb bél atresia esetén magas aranyban, 40,00%-ban mutattunk ki

polyhydramniont, mig 16,00%-ban oligohydramnionnal tarsult az elvaltozas.

A ritkabban el6forduld vastagbél atresia €s a végbél (anus) atresidja nehezebben
diagnosztizalhatdé az irodalmi adatok alapjan. Az elvaltozas ritkdbban tarsul
polyhydramnionnal és a belek tagulata az ultrahang vizsgalat soran kevésbé jellegzetes.
[Hobbins 2008, Hemming ¢és Rankin 2007]. Sajat anyagunkban az anus atresiaja esetén
az oligohydramnion fordult eld extrém magas (45,71%) aranyban, azonban a

polyhydramnion is el6fordult 20,00%-ban.

Az irodalmi adatok alapjan a hasfali eltérések koziil a gastroschisis gyakran
tarsul polyhydramnionnal. A gastroschisist jellemzi, hogy a nyitottsag a teljes
falvastagsagot érinti, és rendszerint a koldokzsindrhoz viszonyitva jobb oldalon
talalhato. A koldokgytirti nem érintett. A gastroschisisen keresztiil kitliremkedd belek a
magzatvizben szabadon lebegnek [Barisic et al. 2001, Hidaka et al. 2009]. Sajat
anyagunkban gastroschisis esetén kozepes ardnyban, 21,95%-ban mutattunk ki

polyhydramniont, mig 14,63%-ban oligohydramniont.

A gastroschissel esetén a belek, sulyos esetben a m4;j is a koldokgyliriin keresztiil
hernidlodnak. A hernial6do képletek a koldoksérven beliil helyezkednek el. Az irodalmi

adatok alapjan az omphalocele gyakran polyhydramnionnal tarsultan fordul eld [Barisic
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et al. 2001, Fadda et al. 2009]. Sajat anyagunkban az omphalocele magas ardnyban,
35,71%-ban tarsult polyhydramnionnal.

Valamennyi hasi és hasfali rendellenesség esetén Osszesitve magas aranyban,
32,49%-ban fordult elé polyhydramnion, és kozepes aranyban, 12,13%-ban fordult el

oligohydramnion.

5.1.6. Urogenitalis rendellenességek

A hugyuti rendszer fejlodése kihatdssal van a magzatviz termelésére, igy a
hugyati fejlédési rendellenességek jarhatnak egyiitt polyhydramnionnal vagy
oligohydramnionnal, és kihatassal lehetnek az egyéb szervek fejlédésére. [Zhou et al.
1999, Becker 2009, Wolf 2014]. Mindkétoldali vese miikodésének zavara esetén
oligohydramnion alakulhat ki. Féloldali veseeltérés esetén az ellenoldali vese
kompenzatorikus tulmiikodése miatt megfigyelhetiink polyhydramniont is [Zhou et al.

1999].

A vizeletelvezetd rendszer sziikiilete, amennyiben ureteropelvicus szlikiilet vagy
elzarodas okozza, féloldali vese iiregrendszeri tagulattal, a vesemedence tagulataval
(pyelectasia) és a kelyhek tagulataval jar. Sulyos esetben féloldali hydronephrosis alakul
ki a kéregallomany elvékonyodasaval [Fadda et al. 2009, Becker 2009, Sairam et al.
2001]. Sajat anyagunkban pyelectasia esetén kozepes aranyban,16,16%-ban volt
kimutathaté oligohydramnion, de magas aranyban, 27,27%-ban polyhydramnion is

megfigyelhetd volt.

Ha a vizeletelvezetd rendszer sziikiilete, vagy elzaroddsa a vesicourethralis
szakaszon kovetkezik be, kétoldali iliregrendszeri tdgulatot okoz, sulyos esetben a
holyag tagulataval is (korabban Potter type IV). A szlkiiletet gyakran okozza -
elsésorban fi magzatoknal - a hatso urethrabillentyli szlkiilete [Zhou et al. 1999,
Becker 2009]. Sajat anyagunkban a hugyutak egyéb obstructiv rendellenességeinél
magas aranyban, 37,5%-ban volt kimutathatdé oligohydramnion, azonban kozepes

aranyban,19,64%-ban polyhydramnionnal tarsult.
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Multicystas vesedysplasiardl esetén (kordbban Potter type 1) a beteg vese nem
mikodik, ezért kétoldali elvaltozds (az esetek egyharmada) esetén stlyos
oligohydramnion alakul ki, nincs holyagtelddés, €s a magzat ¢életképtelen. Az esetek
tobbségében (esetek kétharmada) az elvaltozas féloldali, ilyenkor a magzatviz
mennyisége gyakran normalis, de akdr polyhydramnion is kialakulhat. A féloldali forma
— ha nem stlyos dsszetett rendellenesség része - a postnatalis élettel 6sszeegyeztethetd
[Zhou et al. 1999, Becker 2009, Wolf 2014]. Sajat anyagunkban multicystas
vesedysplasia esetén extrém magas aranyban mutattunk ki oligohydramniont (54,72%),
ezek kétoldali elvaltozasok voltak, mig 16,98%-ban polyhydramnion volt kimutathato,

ezek egyoldali elvaltozasok voltak.

A polycystas vesebetegség autoszomalis recessziv formajat infantilis formanak
hivjuk (korabban Potter type I). A korkép az esetek tobbségében kétoldali és mar méhen
beliili ultrahangvizsgalat soran diagnosztizalhatd. Kétoldali elvaltozads esetén stlyos
oligohydramnion tarsul hozza és a htigyhdlyagtelddés hianyzik, magzati kényszertartas
figyelhetd meg [Zhou et al. 1999, Wolf 2014]. A polycystas vesebetegség autoszomalis
dominans 6roklédést is mutathat, ezt a tipust adult tipusnak nevezziik (korabban Potter
type III), az esetek egy részében mar a varandossag alatt lathatok veseeltérések. Sajat
anyagunkban a polycystds vesedysplasia extrém magas aranyban tarsult
oligohydramnionnal  (62,50%), azonban  k&zepes  ardnyban, 12,50%-ban

polyhydramnion is kimutathat6 volt, féloldali elvaltozasoknal.

A kétoldali vese agenesia esetén a holyag nem telédik és sulyos
oligohydramnion alakul ki. A magzat életképtelen. Ezzel szemben féloldali vese
agenesia esetén a magzatviz mennyisége 4tlagos ¢és a hidnyzo vese helyén
ultrahangvizsgalattal a megnagyobbodott mellékvese abrazolédhat (u.n. ,lying down
adrenal sign”). [Zhou et al. 1999, Becker 2009, Wolf 2014]. Sajat anyagunkban extrém
magas ardnyban mutattunk ki oligohydramniont (62,37%), ezen esetekben kétoldali volt

az elvaltozas.

A fentiek mellett magas aranyban mutattunk ki polyhydramniont patkovese

esetén (35,29%), és a ndi genitalis rendellenességek esetén (31,43%), mig kdzepes
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aranyban volt kimutathatd polyhydramnion hugyutak kettdzottsége (21,74%), és férfi

genitalis rendellenességek esetén (24,71%).

Oligohydramniont a kordbban emlitett rendellenességek mellett magas aranyban
mutattunk ki egyéb htuigyuti rendellenességek (36,36%), valamint ndi €s férfi genitalis
rendellenességek esetén (27,06% ¢és 28,57%). Kozepes ardnyban taldltunk
oligohydramniont patkovese (17,65%) és a hugyutak kett6zottsége esetén (17,39%).

Valamennyi urogenitalis rendellenesség esetén Osszesitve kozepes aranyban,
20,45%-ban fordult eld polyhydramnion, és magas aranyban, 36,40%-ban fordult el

oligohydramnion.

5.1.7. Végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok

Almeida és mtsai a vazrendszer rendellenességei esetén kiemelked6en magas
aranyban mutattak ki (38,9%) polyhydramniont [Almeida et al. 2016]. Sajat
anyagunkban extrém magas volt a polyhydramnion eléfordulasa thanatophor dysplasia
esetén (50%), és magas volt a polyhydramnion el6fordulasa révidebb csoves csontok
(32,35%), arthrogryposis (37,5%), osteogenesis imperfecta (42,86%), valamint egyéb
végtag rendellenességek esetén (32,14%). Kdzepes volt a polyhydramnion eléfordulasa
dongaléb (20,55%), végtag reductio (14,81%), az egyéb ujj rendellenességek (13,51%)

¢€s egyeb csontosodasi zavarok esetén (22,22%).

Valamennyi végtag rendellenességek ¢s csontosodasi zavar esetén Osszesitve
kozepes aranyban, 21,69%-ban fordult elé6 polyhydramnion, ¢és 11,03%-ban

oligohydramnion.

5.1.8. Subcutan oedemaval jard rendellenességek

Almeida ¢és mtsai izolalt hydropsnal 40%-ban mutattak ki megndvekedett
magzatvizmennyiséget [ Almeida et al. 2016]. Sajat anyagunkban a subcutan oedemaval
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jard rendellenességek koziil a hydrops esetén kozepes aranyban (22,58%) fordult el
polyhydramnion. Tobb kozlemény foglalkozott az oligohydramnion és a subcutan
oedema tarsuldsdval. Chen ¢és mtsai hydrops esetén 28,6%-ban irtak le sulyos
oligohydramniont [Chen et al. 1996]. Sajat anyagunkban tarkoredd esetén mutattunk ki

kdzepes aranyban, 13,64%-ban oligohydramniont.

5.2. Tarsulasi faktor (TF) vizsgalata

Tekintettel arra, hogy Yule-féle koefficiens szamitdsanal mind a polyhydramion,
mind az oligohydramnion esetén, homogénen kozepes vagy erds asszociacido volt
kimutathaté valamennyi szervrendszer rendellenességei esetén, egy 1j, jobban
differencidlo statisztikai modszert dolgoztunk ki, mely pontosabban leirja az adott
rendellenesség ¢€s a polyhydramnion vagy oligohydramnion tarsulasat, ezért

kidolgoztunk egy 1ij statisztikai paramétert, a ,, Tarsulasi faktor”-t (TF).

A Yule-féle koefficiens szamitdsanal polyhydramnion esetén craniospinalis,
hasi és hasfali, urogenitalis rendellenességek, valamint végtag rendellenességek ¢és
csontosodasi zavarok esetén tudtunk kimutatni erds asszocidciot (Y > 0,7). A
craniofacialis, cardiovascularis, egyéb mellkasi ¢és subcutan oedemaval jard

rendellenességek esetén kdzepes asszocidciot talaltunk (0,3 <Y <0,7).

Az altalunk kidolgozott Tarsulasi faktor (TF) polyhydramnion vonatkozasaban
nagyon magas értéket mutatott a craniospinalis, valamint a hasi ¢és hasfali
rendellenességek esetén (TF > 5). Magas volt a Tarsuldsi faktor cardiovascularis
rendellenességek, urogenitalis rendellenességek, végtag rendellenességek ¢€s
csontosodasi zavarok esetén (2,5 < TF < 5), mig kdzepes volt craniofacialis, mellkasi és

subcutan oedemaval jaré magzati rendellenességek esetén (0,5 < TF < 2,5).
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A Yule-féle koefficiens szamitasanal oligohydramnion esetén a mellkasi, a hasi
¢s hasfali és az urogenitalis rendellenesség esetén talaltunk erds asszociaciot (Y > 0,7).
Mig a craniospinalis, craniofacialis, cardiovascularis, valamint végtag rendellenességek

¢és csontosodasi zavarok esetén kozepes asszociaciot talaltunk (0,3 <Y <0,7).

Az altalunk kidolgozott Tarsulési faktor (TF) oligohydramnion vonatkozasdban
nagyon magas ¢értéket csak az urogenitalis rendellenességek esetén mutatott (TF > 5).
Kozepes volt a Tarsulasi faktor (TF) a craniospinalis, a craniofacialis, a
cardiovascularis, az egyéb mellkasi, a hasi és hasfali rendellenességek, valamint a

végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok esetén (0,5 < TF < 2,5).

5.3. A magzati rendellenességek intrauterin felismerhet8sége és a
magzatviz mennyiségének osszefliggése

A magzatviz mennyiségének valtozasai a vizsgéalataink alapjan kihatassal
vannak a magzati anatdmiai  rendellenességek  felismerhetéségére. Az

ultrahangvizsgalatokat befolyéasolja a vizsgalatok nehezitettsége is.

Polyhydramnion esetén a magzat, igy a magzati anatomiai eltérések is
konnyebben  vizualizadlhatoak az  ultrahangvizsgalat soran, ezzel szemben
oligohydramnion esetén az ultrahangvizsgalat nehezitett Ezzel magyarazzuk, hogy
polyhydramnion esetén minden szervcsoport esetén emelkedd tendenciat lattunk az
anatomiai rendellenességek felismerésében. Tehat nagyobb aranyban, nagyobb
hatékonysaggal keriilt felismerésre a magzati anatomiai eltérés, amennyiben
polyhydramnion is tarsult hozza. Szignifikdns volt a kiilonbség a craniofacialis
rendellenességek, a cardiovascularis rendellenességek és a mellkasi rendellenességek
esetén, eldbbi esetben 32,57%-16l 51,85%-ra, cardiovascularis rendellenességek esetén
62,1%-16l 79,69%-ra, mig mellkasi rendellenességek esetén 56,41%-161 74,19%-ra not

a rendellenesség méhen beliili felismerésének aranya.
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Onmagaban a magzatviz mennyiségének valtozasa is felhivhatja a figyelmet a
hattérben meglévé magzati rendellenességre. Gyakran megfigyelhetd, hogy a magzatviz
mennyiségének eltérése miatt kiildik a varandost a genetikai tanadcsadasunkra, és az ezt
kovetd ultrahangvizsgalatok és magzati echocardiographia soran keriilnek felismerésre

tovabbi magzati anatomiai rendellenességek.

Az oligohydramnion, bar felhivhatja a figyelmet a magzati rendellenességre,
ugyanakkor nehezitheti is az ultrahangvizsgalatot, ezzel magyardzhat6, hogy csak a
cardiovascularis, urogenitalis, végtag rendellenességek és csontosodasi zavarok.
valamint subcutan oedemaval jaré rendellenességek esetén lattunk nem szignifikans
emelkedd tendencidt a rendellenességek felismerésében, ¢és valamennyi egyéb
szervrendszer esetén csOkkend tendencia volt megfigyelhetd a felismerhetdségben. Ez a
csokkend tendencia minden esetben, tehat a craniospinalis, craniofacialis, mellkasi, hasi

¢s hasfali rendellenességek esetén is szignifikans volt.

5.4. Magzati rendellenességek felismerése és tarsulasa egyéb
rendellenessegekkel

Szamos szervrendszer esetén magasabb volt a rendellenesség felismerésének
aranya, ha 6nmagaban fordult el6 a rendellenesség. Felmertiil a vizsgélati eredmények
alapjan, hogy mivel magyarazhatjuk azt, hogy a felismerés ardnya alacsonyabb, ha
chromosoma-rendellenességgel tarsul vagy egyéb multiplex rendellenesség részeként
fordul el6 a rendellenesség. Fontos azt figyelembe venni, hogy a rendellenességek egy
része Onmagaban is indokolhatja azt, hogy a sziilok kérik a terhesség megszakitasat.
Ezért ilyen esetekben nem torténnek tovéabbi vizsgalatok, és el6fordul, hogy a
fetopatologiai vizsgalat soran keriil felismerésre egyéb rendellenesség. Fontos azt is
figyelembe venni, hogy a rendellenességek egy része csak a nagyobb terhességi korban,
vagy csak a megsziiletés utan keriil felismerésre a tovabbi vizsgéalatok soran, ezért
el6fordulhat, hogy az adott rendellenesség egyéb rendellenességekkel tarsultan nem

kertil felismerésre a méhen beliili ultrahangvizsgéalatok soran.
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6. Kovetkeztetések

A vizsgélati eredményeink felhivjak a figyelmet arra, hogy amennyiben az
ultrahangvizsgalat sordn a magzatviz mennyisége az atlagosnal kevesebb vagy tobb,
fokozott figyelmet kell forditani az urogenitalis rendszer, a hasi szervek, a koponya és
gerinc, illetve a végtagok, csontrendszer ultrahangos vizsgalatira a méhen beliili
magzatnal. Polyhydramnion esetén javasolt a magzati echocardiographia. Fel kell hivni
a neonatologus, gyermekgyogyasz figyelmét is sziilésnél a magzatviz mennyiségének

eltérésére, mivel az Ujsziilott tovabbi vizsgalata is indokolt lehet ezen esetekben.

1. A magzatviz mennyiségi eltérései az urogenitalis, valamint a hasi és
hasfali rendellenességek esetén voltak leggyakrabban Kkimutathatok. Mig az
urogenitalis rendellenességek esetén az oligohydramnion fordult elé6 magas
aranyban, addig a hasi és hasfali rendellenességek esetén a polyhydramnion volt a

meghatarozo.

Az urogenitalis rendellenességek esetén a magzatok tobb mint felénél,

54,86%-ban fordult el6 a magzatviz mennyiségi eltérése, a legtobb esetben

oligohydramnion, 34,72%-ban, mig polyhydramnion 20,14%-ban fordult eld.

A hasi és hasfali rendellenességeknél a magzatok 43,82%-anal fordult el a

magzatviz mennyiségi eltérése, a legtobb esetben polyhydramnion, 31,44%-ban, mig

oligohydramnion 12,38%-ban fordult eld.

2. Eredményeink alapjan megallapitottuk, hogy az urogenitalis
rendellenességek, valamint a has és hasfal rendellenességei mellett a craniospinalis
rendellenességek, a mellkas és tiidé rendellenességei, valamint a végtag
rendellenességek és csontosodasi zavarok esetén is jellemzéoek a magzatviz
mennyiségi rendellenességei.
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Osszességében 30% folotti ardnyban mutattuk ki a magzatviz mennyiségi
rendellenességeit a craniospinalis, a mellkas ¢és tiido rendellenességei, valamint a végtag
rendellenességek és csontosodasi zavarok esetén. Valamennyi esetben a

polyhydramnion gyakoribb el6forduldsat figyeltiikk meg hozzavetdlegesen 20%-ban:

A craniospinalis rendellenességek esetén a magzatok 31,14%-anal volt

kimutathaté a magzatviz mennyiségi eltérése (a legtobb esetben, 22.08%-ban

polyhydramniont, és 9,06%-ban mutattunk ki oligohydramniont).

A mellkas és tiido rendellenességek esetén osszesitve a magzatok 34,61%-

aban mutattunk ki atlagosnal kevesebb vagy tobb magzatvizet (19,23%-ban fordult

eld polyhydramnion, és 15,38%-ban fordult eld oligohydramnion).

A végtag rendellenességek ¢és csontosodasi zavarok esetén oOsszesitve a

magzatok 33,72%-ban volt kimutathaté a magzatviz mennyiségi eltérése (21,96%-

ban fordult eld polyhydramnion, és 11,76%-ban oligohydramnion).

3. A korabbi varakozasokkal ellentétben a craniofacialis, valamint a sziv és
érrendszeri rendellenességek esetén a magzatviz mennyiségi rendellenességei 20%
koriili értékben voltak csak kimutathatéak. Valamennyi esetben a polyhydramnion

gyakoribb el6fordulasat figyeltiik meg:

A craniofacialis rendellenességek esetén a magzatok 21,11%-aban tudtunk

kimutatni atlagosnal kevesebb vagy tobb magzatvizet. Polyhydramnion a magzatok

12.39%-ndl, oligohydramnion pedig 8,72%-nal jelentkezett a terhesség soran.

A sziv és érrendszeri rendellenességek esetén osszesitve a magzatok 22,13%-

aban fordult el6 a magzatviz mennyiségi eltérése (14.67%-ban fordult eld

polyhydramnion, és 7,46%-ban oligohydramnion).
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4. Megallapitottuk, hogy a szervrendszerek egy részénél csokkent vagy
jelentosen csokkent a rendellenesség felismerési aranya, ha a rendellenesség
chromosoma-rendellenesség vagy multiplex rendellenesség részeként fordul elo
(craniospinalis, hasi és hasfali, urogenitalis, végtag rendellenességek €s csontosodasi

zavarok, subcutan oedema).

5. Polyhydramnion vonatkozasaban az altalunk Kkidolgozott Tarsulasi
faktor (TF) nagyon magas értéket mutatott a craniospinalis, valamint a hasi és
hasfali rendellenességek esetén (TF > 5), magas volt a Tarsulasi faktor
cardiovascularis rendellenességek, urogenitalis rendellenességek, végtag
rendellenességek és csontosodasi zavarok esetén (2,5 < TF < 5), mig kozepes volt a
Tarsulasi faktor craniofacialis, mellkasi és subcutan oedemdaval jar6 magzati

rendellenességek esetén.

6. Oligohydramnion vonatkozasaban a Tarsuldsi faktor nagyon magas
értéket az urogenitalis rendellenességek esetén mutatott (TF > 5). Kozepes volt az
érték a craniospinalis, a craniofacialis, a cardiovascularis, az egyéb mellkasi, a hasi és
hasfali rendellenességek, valamint a végtag rendellenességek ¢és csontosodasi zavarok

esetén (0,5 < TF <2,5).

7. Megallapitottuk, hogy amennyiben a magzati anatomiai rendellenesség
polyhydramnionnal tarsult, valamennyi szervrendszer esetén emelked6 tendencia
volt megfigyelheto felismerhetdoségben, azonban c¢sak a craniofacialis, a
cardiovascularis és a mellkasi rendellenességek esetén volt szignifikans novekedés
megfigyelhetd. A craniofacialis rendellenességek esetén 32,57%-r6l 51,85%-ra, a
cardiovascularis rendellenességek esetén 62,1%-r0l 79,69%-ra, mig a mellkasi
rendellenességek esetén 56,41%-r6l 74,19%-ra nétt a rendellenesség méhen beliili

felismerésének aranya.
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8. Megallapitottuk, hogy az oligohydramnion, bar felhivhatja a figyelmet a
magzati rendellenességre, ugyanakkor nehezitheti is az ultrahangvizsgalatot, ezzel
magyarazhatd, hogy csak a cardiovascularis €s urogenitalis rendellenességek esetén
lattunk nem szignifikdns emelkedd tendenciat a rendellenességek felismerésében, és
valamennyi egyéb szervrendszer esetén csOkkend tendencia volt megfigyelhetd a
felismerhetdségben. Ez a csokkend tendencia minden esetben, tehat a craniospinalis,
craniofacialis, mellkasi, hasi és hasfali, valamint a végtag rendellenességek esetén is
szignifikans volt. Craniospinalis rendellenességek esetén 66,04%-r6l 39,58%-ra, mig
craniofacialis rendellenességek esetén 32,57%-161 15,79%-ra, mellkasi rendellenességek
esetén 56,41%-161 41,67%-ra, hasi és hasfali rendellenességek esetén 60,89%-r6l

40,38%-ra csokkent a méhen beliili felismerés aranya.
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7. Osszefoglalas
Bevezetés: Célunk annak vizsgalata volt, hogy a kiilonb6zé magzati anatomiai

rendellenességek ~ milyen  ardnyban  tarsultak  polyhydramnionnal  vagy
oligohydramnionnal.

Médszerek: Vizsgalatunk soran 12 év anyagéban 2622 fejlédési rendellenességben
szenved0 magzat prenatalis ultrahang €s postnatalis klinikai, illetve fetopatologiai
adatait dolgoztuk fel. Vizsgaltuk a magzati rendellenességek tarsuldsat
polyhydramnionnal vagy oligohydramnionnal. Annak jellemzésére, hogy az adott
rendellenesség €s a polyhydramnion vagy oligohydramnion mennyire jellemzden tarsul,
az altalunk kidolgoztuk a ,,Tarsulasi faktor”-t (TF) hasznaltuk.

Eredmények: A magzatviz mennyiségi eltérései az urogenitalis, valamint a hasi és
hasfali rendellenességek esetén voltak leggyakrabban kimutathatok. Az urogenitalis
rendellenességek esetén a magzatok tobb mint felénél, 54,86%-ban fordult eld a
magzatviz mennyiségi eltérése (oligohydramnion 34,72%, polyhydramnion 20,14%). A
hasi ¢és hasfali rendellenességeknél a magzatok 43,82%-4anal fordult eld a magzatviz
mennyiségi  eltérése  (polyhydramnion  31,44%, oligohydramnion 12,38%).
Osszességében 30% folotti  ardnyban mutattuk ki a magzatviz mennyiségi
rendellenességeit a craniospinalis, a mellkas ¢és tiido rendellenességei, valamint a végtag
rendellenességek €s csontosodasi zavarok esetén. A craniofacialis, valamint a sziv és
érrendszeri rendellenességek esetén a magzatviz mennyiségi rendellenességei 20%
koriili értékben voltak csak kimutathatoak. Polyhydramnion vonatkozéasaban a Térsulasi
faktor (TF) nagyon magas értéket mutatott a craniospinalis, valamint a hasi ¢és hasfali
rendellenességek esetén, magas volt a Tarsuldsi faktor cardiovascularis, urogenitalis,
végtag rendellenességek ¢és csontosoddsi zavarok esetén. Oligohydramnion
vonatkozédsdban a Térsulasi faktor nagyon magas volt az urogenitalis rendellenességek
esetén.

Kovetkeztetések: Amennyiben az ultrahangvizsgalat soran a magzatviz mennyisége az
atlagosnal kevesebb vagy tobb, fokozott figyelmet kell forditani az urogenitalis
rendszer, a hasi szervek, a koponya és gerinc, a mellkas ¢és tiidd, illetve a végtagok,
csontrendszer ultrahangos vizsgéalatara a méhen beliili magzatnal. Polyhydramnion

esetén javasolt a magzati echocardiographia.
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8. Summary
Introduction: Our aim was to investigate the proportion of the various fetal anatomy

disorders associated with polyhydramnios or oligohydramnios during prenatal
ultrasonography.

Methods: In our study, we have processed the prenatal sonographic and postnatal
clinical and fetopathological data of 2622 fetuses with developmental disorders over a
12 years period. We studied the association of fetal disorders with polyhydramnios or
oligohydramnios. In order to characterize the degree to which the given disorder is
typically associated with polyhydramnios or oligohydramnios, we used the "Association
factor" (AF) developed by us for the statistical calculations.

Results: Quantitative differences in amniotic fluid were most often detected in the case
of urogenital, as well as abdominal and abdominal wall disorders. In the case of
urogenital disorders, more than half of the fetuses, 54.86%, had a quantitative deviation
of the amniotic fluid (oligohydramnios 34.72%, polyhydramnios 20.14%). In the case of
abdominal and abdominal wall abnormalities, 43.82% of the fetuses had a quantitative
deviation of the amniotic fluid (polyhydramnios 31.44%, oligohydramnios 12.38%).
Overall, over 30% of amniotic fluid abnormalities were detected in the case of
craniospinal, chest and lung disorders, as well as limb disorders and ossification
disorders. In the case of craniofacial and cardiovascular disorders, quantitative
abnormalities of the amniotic fluid were only detectable in around 20%. Regarding
polyhydramnios, the Association Factor (AF) showed a very high value for
craniospinal, abdominal and abdominal wall disorders, and the Association Factor was
high for cardiovascular, urogenital, limb disorders and ossification disorders. Regarding
oligohydramnios, the Association factor was very high for urogenital disorders.
Conclusions: If during the ultrasound examination the amount of amniotic fluid is less
or more than average, special attention should be paid to the ultrasound examination of
the urogenital system, abdominal organs, skull and spine, chest and lungs, and the limbs
and skeletal system of the fetus. Fetal echocardiography is recommended in case of

polyhydramnios.
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