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Az egészséges tjsziilot sziiletése a legnagyobb 6rom, ami egy hézaspart ér- i Sie”feSZt??i)zstt?agir]ak

. - . 1 . munkatérsa. Tébb mint hiisz
het, ez az 6r6m azonban nem mindenkinek adatik meg. A sziilész-n8gy6- e G s ST Tle T
gydszok feladata, hogy mind az anya, mind a méhen beliili magzat egészsé- nyos kézleményt publikélt.

Rendszeresen kap felkérést
nemzetkdzi szakmai kong-
szdmtalan eszkozt ad a sziilészorvosok kezébe ahhoz, hogy a méhen beliili resszusok rendezésére.

Fébb kutatési terilete: a szi-
|észet-n6gydgyaszat, a magzati

gét a lehetd legnagyobb mértékben megévjak. A korszer(i orvostudomény

magzat egészségi dllapotdt figyelni tudjék, és sziikség esetén beavatkozza-

nak. A sziilészet-n8gydgydszat fejlédésével, a diagnosztikai és kezelési méd- srasideTany, o kinlel gens
szerek lehet8ségeinek béviilésével 4j szakteriilet alakult ki, amelyet magzati tika (a magzati fejlédési rendel-

lenességek és genetikai beteg-
ségek diagnosztikéja és meg-
elézése) és a négyogyaszati on-
kolégia.

orvostudomdnynak neveziink.

A sziiletés tinnep és veszélyhelyzet

Sokféleképpen halunk meg, de egyféleképpen sziiletiink. Mindnydjan az
anyaméhnek koszonhetjiik, hogy eljutunk az életképesség hatdrdig, és az
anyaméh munkdjinak eredményeként a hiivelyen keresztiil vagy csdszar-
metszéssel az anya hasfaldn 4t jviink a vildgra. (Az anyaméhet helyettesitd

miiméhekrél sz616 djabb tudésitdsok ellenére egyelére elképzelhetetlen, 129 —
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A korai terhesség egyik legszebb
abrazolasa M. S. mester mdive.
Vizitacio, 1506 kérdil

Hlusztracio a Magyar baba-
mesterség c. konyvbdl, 1777
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hogy az anyaméhet bérmilyen berendezés vagy eszkoz helyettesithetné
negyven héten 4t.)

Egy 4j élet vildgra jovetele a legtobb torténelmi korszakban és tdrsada-
lomban iinnep volt és ma is tinnep. Am a sziiletés, illetve a sziilés nem min-
dig ad okot az iinneplésre, mivel mind az anya, mind a magzat szdmdra ko-
moly prébatételt jelent. Szerencsés esetben mindketten egészségesen ,,élik
tdl” ezt a bioldgiai kihivést, sokszor azonban — elsésorban a fejlédd orszd-
gokban — egyikiik vagy akdr mindketten kdrosodnak, esetleg meghalnak.

Ko6zép-Afrikédban napjainkban is évente kozel félmillié ng hal meg ter-
hessége vagy a sziilés folyamdn. A haldlokok kozott az elvérzés, a fert6zés, a
mérgezési dllapot, a sziilés elakaddsa szerepel. Az orvosi elldtds, a vérdtom-
lesztés, az altatds, a mentdszolgalat hidnydban egyes fejl6dd orszdgokban az
anydkéndl gyakran jobbak az djsziilottek életkildtdsai, mivel az § elldtdsuk-
hoz relative ritkdbban sziikséges az orvosi segitség.

Kindban napjainkban is megt(irt az a gyakorlat, hogy a lednymagzatot
visel8 terhességeket megszakitjk, s6t a sziiletésiik utdn a ledny djsziilotee-
ket elpusztitjdk.

Az egyik, Magyarorszdggal szomszédos orszdgban két évtizeddel ezelStt a
sziilészek olyan utasitdst kaptak, hogy magzati javallat alapjén ne végezze-
nek csdszdrmetszést, hanem hagyjik meghalni a méhen beliil a magzatot,
mivel az egészségiigyi elldtds akkori szinvonaldn a csdszérmetszés szov8d-
ményei miatt m{tétes sziilés utdn a n8k nem véllalhattak Gjabb terhességet,
és ez veszélyeztette volna a hatalom népességgyarapoddst szorgalmazé nagy-
ravigy6 intézkedéseinek eredményességét.

E rovid kitekintés utdn jé érzéssel dllapithatjuk meg, hogy hazdnk min-
den torténelmi korban és minden tdrsadalmi berendezkedés idején anya- és
gyermekpdrti volt. Hazdnkban a vildg legtobb orszdgdhoz hasonléan a ter-
hesség 24. hetétSl mind az anya, mind a magzat egészségére és érdekeire te-
kintettel vagyunk, ett8l az id8ponttdl ugyanis a magzat szerencsés esetben
mdr képes lehet az anya szervezetétdl fiiggetleniil életben maradni. A ter-
hesség 24. hete eldtt az anya egészsége és élete az elsédleges, a 24. hét utdn
azonban az anydnak és az orvosnak is ossze kell egyeztetnie az anya és a
magzat érdekét. Ez példdul azt jelenti, hogy a 24. hét utdn az anya nem te-
het olyat, ami a méhen beliili magzatot veszélyeztetné. Ma mir ritkdn for-
dul el8, hogy az anya vagy a magzat élete kizdrélag a mésik feldldozésa révén
menthetd meg. A két érdek sszeegyeztetése mindenesetre még ma is gyak-
ran komoly kihivis a sziilészorvos szdmdra.

A magzat jogképességét is védi a torvény. A jogképesség, tehdt hogy vala-
ki jogokat szerezhet és kotelezettségeket vallalhat, fogamzdsinak id6pontjé-
6l kezdve illeti meg a magzatot, feltéve ha élve sziiletik. Ha a fogamz4s id8-
pontjit nem lehet bizonyitani, akkor a fogamzds id6pontjdnak a sziiletéstsl
visszafelé szdmitott hdromszdzadik napot kell tekinteni. Az élvesziiletett
ember jogképessége dltaldnos, egyenld és feltétlen; jogai a sziiletése napjé-
nak nulladik 6rdjécdl illetik meg, tehdt mindegy, hogy melyik éraban sziile-
tett. Az élvesziiletéshez kotote jogképességnek nem feltétele az életképesség
és az sem, hogy az Gjsziilstt meddig él. A méhmagzat jogképessége tehdt 4l-
taldnos és egyenld, de élvesziiletésétd] fiiggBen feltételes.



Veszélyhelyzetek sziilés alatt

A sziilés, a magzat megsziiletése dltaldban néhdny 6érat vesz igénybe, ez alatt
az id§ alatt szakmai el8irds az anydn kiviil a méhen beliili magzat mint pa-
ciens feliigyelete is. Erre évszdzadok 6ta a legjobb mddszer a magzat sziv-
miikodésének ellendrzése, amit hossza idén 4t fabol késziilt sztetoszképpal
végeztek, néhdny évtizede pedig a méhizom miikédését is jelz8 miiszer, a
kardiotokograf segitségével.

A magzati szivfrekvencia monitorizlsira szolgélé miiszer (réviditése a
cardiotocograph széosszetétel elsd bettiib8l képezve CTG) egyidejlileg re-
gisztrdlja a magzati szivfrekvencidt és a méhizomzat aktivitdsit. A magzati
szivirekvencia rogzitése leggyakrabban a Doppler-elven miikod8 ultra-
hangészleld segitségével torténik A szivhangot megfelel8 kihangositds utdn
a sziil8 nd és kisérdje is hallhatja. A kell8 frekvencidval egyenletesen verd
magzati sziv jelzi, hogy a magzat j6 dllapotban van, és ez megnyugtatéan
hat a vajidé édesanydra. (Christian Doppler osztrdk fizikus kimutatta,
hogy mozgé felszinrél, példdul a sziv faldrdl visszaver8d8 hanghulldm frek-
vencidja a beesd ultrahangéhoz képest névekszik, ha a felszin a hangforris
felé kozeledik, és csokken, ha tévolodik téle. A magzati szivmiikodés vizs-
galatdra szolgalé miszer vizsgdléfeje folyamatosan ultrahangot bocsit ki,
ami a sziv felszinérdl visszaver8dik. A vizsgilofejbe visszaérkezd hanghulld-
mok frekvencidja magasabb lesz az eredetinél, ha a sziv felszine a vizsgdl6-
fejhez kozeledik, és alacsonyabb, ha a sziv felszine a vizsgdléfejtdl tdvolodik.
A késziilék érzékeli a frekvenciakiilonbséget, és hangjellé alakitja.)
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A magzat szivm{ikodésének frekvencidja 140-160 percenként, ha ez lassul
— példdul 120 ald csokken —, az a magzat veszélyallapotdra utalhat. A lasstibb
szivm{ikddéssel kevesebb vérhez, igy kevesebb oxigénhez jutnak a magzat lét-
fontossdgu szervei, amit egy darabig a magzati keringés kompenzélni képes.

Magzati veszélyallapotra utalhat a szivm{ikodés egyéb jellegi elvaltozdsa
is. De hangsulyozni kell, hogy a veszélyallapot lehet minden késébbi kéro-
sodds nélkiili &tmeneti jelenség is, ezért egy elhamarkodott gyors beavatko-
z4s (példdul csdszdrmetszés) ugyantgy folosleges lehet, és ugyanigy egyéb
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Magzat az anyaméhben. Leonardo
da Vinci rajza, 1490-es évek

Kardiotokograf, (CTG):

a magzati szfvfrekvencia
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kockdzatot idézhet el8, mint a hosszan tart6 varakozis a tart6s veszélyalla-
pot ellenére. Annak megitélése, hogy a magzati veszélyallapot milyen sd-
lyos, mennyire kezelhet8, mennyi id8n beliil virhaté a sziilés, milyenek az
anya anatémiai és élettani feltételei a sziiléshez, a sziilészorvos feladata.

A sziilészorvosnak a hdzaspdrral kozosen kell meghatdroznia, hogy meny-
nyi kockazat véllalhat6. Ezért van az, hogy magzati veszélyillapot esetén
nem fogalmazhaté meg 4ltaldnos szabdly a csdszérmetszés id8pontjdra vo-
natkozdan. Ha a csdszdrmetszésnek tn. vitdlis (életmentd), abszolut javallata
van, akkor azt azonnal el kell végezni. Ha azonban a javallat csak relativ, te-
hdt szerencsés esetben spontdn sziiléssel is kdrosodds nélkiil vildgra johet a
magzat, akkor a hiivelyi sziilés esetén virhaté magzati kdrosodds mértékét
kell mérlegelni. Akkor van baj, ha az orvos hiivelyi sziilés mellett dont, és a
magzat kdrosodik. ,Miért nem végeztek csdszdrmetszést?” — teszik fel az tigy-
védek a kérdést, és évekig tartd jogi procedira veszi kezdetét.

Nem torténhet minden sziilés csdszdrmetszéssel, bdr manapsdg egyre
tobben szeretnék, hogy magzati vagy anyai veszélyéllapot nélkiil is csdszdr-
metszéssel hozhassdk vildgra gyermekiiket. Ez természetesen nem enged-
het8 meg, hiszen minden miitétes beavatkozasnak, igy a csdszdrmetszésnek
is megvannak a maga szovédményei. A megoldds alapja a sziilészorvos és a
sziil§ né kozott bizalom és egyiittmiikodés, illetve az, hogy a sziilés folya-
mdn a méhen beliili paciens dllapotdrdl dllandé helyzetértékelés késziil,
amit az orvos és az anya megbeszélnek egymissal.

Veszélyéllapotok felismerése
a terhesség utolsé harmadéban

A méhen beliili magzat veszélydllapota nemcsak a sziilés alatt, hanem mér
korabban is kialakulhat, ha a méhlepény miikodése akadélyozott. Mint is-
meretes, a magzatot a méhen beliil az anyai szervezet a méhlepényen ke-
resztiil tdplalja, és ezen keresztiil biztositja a magzat oxigénelldtésit is. Ha a
méhlepény miikodése akaddlyozott, a magzat novekedési iiteme lelassul, az
oxigénelldtds zavart szenved.

A Doppler-elven miik6d8 ultrahangkésziilékek lehetévé teszik a kerin-
gés vizsgalatdt a méhben, a lepényben, s6t a magzat érhilézatdban is. A ter-
hességi kor el8rehaladtéval, az érhalézat béviilésével parhuzamosan az élet-
tani terhességben a lepényerekben és a magzati erekben csokken az ellendl-
lds. Ha ez a csokkenés elmarad, s6t az ellendllds névekszik, az a magzati
anyag- és gdzcsere zavardra utalhat. A magzat szervezete alkalmazkodik a
megromlott oxigénelldtdshoz, és igyekszik a legérzékenyebb szervek (az agy,
a sziv és a mellékvesék) megfeleld vérelldtdsdt fenntartani. Ezt nevezziik a
keringés centralizdléddsdnak. De ez csak a tobbi szerv csokkent vérelldtdsa
révén valésithaté meg, ezért mikozben a kdzponti idegrendszerben, a sziv-
izomzatot tdplélé koszorterekben és a mellékvesékben az erek kitdgulnak,
a periferids erekben sziikiilet jon létre, tehdt novekedni fog az ellendlls.



A vérkeringés dtrendez8désével a sziv miikodésében is valtozdsok jonnek
létre, ami végs esetben odavezet, hogy a jobb pitvari nyomds emelkedése
kovetkeztében a szivtdl vénds visszadramlds jelenik meg. Ezek a véltozdsok
ultrahangos keringésvizsgalattal kovethetdk. Ezt a vizsgdlatot nevezziik
dramldsmérésnek vagy flowmetrianak. Az dramldsmérés sordn tehdt az
anyaméhet ellité erekben, a koldokzsindr artéridjidban, a magzati hasi
nagyverdérben (aortdban) és az agyi erekben mért ellendlldsi éreékek segite-
nek annak megdllapitiséban, hogy a lepény miikodése, vagyis a magzat tap-
lal4sa és oxigénelldtdsa megfelel§-e.

Baross utcai Noi Klinika,

15.4cm

Méhen beliili sorvaddsrél beszéliink, ha a magzat nem kap elég tdplélé-
kot, és nem névekszik az elvirhaté mértékben. Az ilyen magzatok sziiletés
utdn t6bbnyire behozzék silylemaraddsukat, de méhen beliil fokozott el-
lendrzést igényelnek, mivel a lepény miikodésének, és igy oxigénellatdsanak
romldsdval oxigénhidnyos édllapot, an. hypoxia johet létre, mely akdr elha-
lashoz vagy maradandé agykdrosoddshoz is vezethet.

Ezért a terhesség 28. és 32. hete kozott ultrahanglelettel tandcsos ellen-
drizni a magzati novekedés titemét (a magzat méreteit). Novekedési lema-
radds esetén — illetve a sziilés kizelében érett magzatok esetében is — érde-
mes megfigyelni a magzat vérkeringését, hogy az esetleges hypoxia kordn
felismerhetd legyen.

Magzati genetikai diagnosztika

A terhesség kozéps8 harmaddban lehet8ség van a magzat bizonyos beteg-
ségeinek vagy rendellenességeinek a felismerésére. Vannak sziir8vizsgéla-
tok, melyeket minden vdrandds nének felajinlunk, és vannak olyan diag-
nosztikus vizsgalatok, amikor a fokozott kockdzat miatt igyeksziink egy
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Flowmetria:
a magzati keringés vizsgilata

Doppler-ultrahangkésziilékkel.

A Doppler-elven miikédd
ultrahangos aramlasmérés

Prof. Frydman-Dr. Cohen-Solal
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Spina bifida:
a csontos gerinccsatorna zard-
ddsi zavara.

Genetikai amniocentézis:
magzatviz-mintavétel genetikai
vizsgélat céljdra.

Chorionboholy-mintavétel:
méhlepényszovet eltdvolitisa
genetikai vizsgdlat céljdra.

Kromoszéma:

a sejtmagban taldlhaté DNS-
dllomdny a sejtosztédds sordn
kiilonboz8 fehérjékkel komple-
xeket alkot, amelyek a sejtosz-
t6dds bizonyos fézisaiban fény-
mikroszképpal j6l lithaték. Az
emberi testi sejtekben 46 kro-
moszéma taldlhatd, 22 pér testi
és két nemi kromoszéma,
amely n8kben XX, férfiakban
XY.

DNS (dezoxiribonukleinsav):
a genetikai informdci6t hordo-
z6 molekula.

Gén:
egy fehérje (tulajdonsdg) kiala-
kitdsaért felel6s DNS-szakasz.

Citogenetikai vizsgalat:

a kromoszémdk fénymikrosz-
képos vizsgélata szimbeli és
durva alaki rendellenességeik
kizérasa céljabol.

A spina bifida (nyitott gerinc) ultra-
hangvizsgalat soran észlelt jele,
valamint a vetélésindukcio utan
latott morfoldgiai képe
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adott betegség vagy rendellenesség jelenlétét kimutatni, illetve lehet8ségét
kizdrni.

A sziirGvizsgalatok koziil a legjelentSsebb a terhesség 18. hetében végzett
ultrahangvizsgdlat. Ezzel igyeksziink megallapitani, hogy a magzat mérete
megfelel-e a szimitottnak, és —a testrészek és szervek dttekintd vizsgalatdval —
felismerni az esetleges stlyos rendellenességet. Tudni kell, hogy az ultra-
hangvizsgdlat nem moziel8adds, ahol mindent l4tni lehet, hanem a vizsga-
lat sikerét szdmos tényezd, igy példdul a késziilék minésége, a magzat(ok)
elhelyezkedése, a magzatviz mennyisége, az anya hasfaldnak vastagsdga be-
folydsolja. Ezért a rutin-sz(irdvizsgalatok sordn példdul a koponyahidnyt
szdz szdzalékban, de a gerincen el8fordulé nyitottsdgot (spina bifida) csak
8085 szdzalékos valdszinliséggel lehet felismerni. Ez az ardny vonatkozik a
végtagok rendellenességeire is. Ebbdl aztdn félreéreések eredhetnek, a szii-
186k nemegyszer az orvost akarjik felel8sségre vonni, és kdrtéritési igénnyel
lépnek fel, mivel aki a 15-20 szdzalékba esik, az nehezen tudja elfogadni,
hogy nem mulasztds dldozata lett. Stlyos magzati fejlédési rendellenesség
esetén a jogszabdly a hdzasparnak engedélyezi, hogy terhességmegszakitds-
hoz folyamodjék.

A diagnosztikus vizsgélatokat példdul a terhel csalddi kérelzmény te-
heti indokolttd. Ha a vdrandés n8 elmondja, hogy kordbbi terhességében a
magzatnak gerinchidnyos rendellenessége (spina bifida) volt, akkor a rend-
ellenesség ismétlddési kockdzata két-hdrom szdzalék, tehdt tizszer nagyobb,
mint az dtlagnépességben, ahol két-hdrom ezrelék a kockdzat. Ilyenkor az
ultrahangvizsgalattal célzottan és a szokdsosnal hosszabb ideig vizsgaljuk a
magzat gerincét, és igyeksziink kimutatni vagy kizdrni a rendellenesség le-
het8ségét. Ezt célzott diagnosztikus vizsgdlatnak nevezziik, ennek a taldlati
ardnya napjainkban mar 95-98 szdzalékos, tehdt jobb, mint a rutinsz(irésé.

Az ultrahangvizsgélaton kiviil a kromoszémék és a gének analizisével, te-
hat citogenetikai és molekuldris genetikai vizsgalatokkal tudunk a magzat-
6l mint péciensrl tovabbi informdcidkat szerezni. Terhesség alatt geneti-
kai vizsgélat akkor indokolt, ha egy genetikai drtalom tapasztalati valdszi-
niisége nagyobb az dtlagosndl és a mintavétel vetélést el8idéz8 kockdzatd-
ndl. A magzat genetikai 8sszetételének meghatdrozdsahoz ugyanis vagy




magzatvizmintdra, vagy lepényszovetre (chorionboholyra) van sziikség.
Ezeket a mintdkat invaziv médon, azaz az anya hasfaldn 4t vékony t{i vagy
kaniil segitségével tudjuk nyerni. A magzatviz nyerésére szolgalé eljirdst ge-
netikai amniocentézisnek, a mdsik mddszert chorionboholy-minta-
vételnek nevezziik. Az igy kapott mintdban taldlhaté magzatviz-, illetve
chorionsejteket kromoszémavizsgilat végzésére tenyésztjiik, vagy kivon-
juk beléliik a DNS-t, hogy a géneket vizsgalhassuk.

A citogenetikai vizsgalat diagnosztikus vizsgilat, tehdt célzottan, a ge-
netikailag magas kockdzati terhességekben tandcsoljuk elvégezni. Ilyen
eset példdul az el8rehaladott anyai életkor. Hazdnkban a harmincét évesnél
id8sebb vérandésoknak felajinljuk a magzati kromoszémavizsgalatot. Ma-
gasabb a kockdzat akkor is, ha az adott csalddban mér el8fordult valamilyen
orokletes kromoszéma-eltérés. Az ultrahangsz(irés sordn is felismerhetd le-
het olyan kisebb elvéltozds, ami kromoszéma-rendellenességre (példdul
Down-kérra) utalhat.

cukorfoszfat lanc cukorfoszfat lanc

bazisparok

nukleotid

A molekuldris genetikai vizsgdlat akkor indokolt, ha a félt betegség gén-
jét mér ismerjiik, és ezért a magzati sejtekben is vizsgalni tudjuk. Viszony-
lag nem ritka példdul a cisztas fibrézis (réviditése CE nincs magyar neve),
a kivélaszté mirigyek stlyos betegsége. A kérdllapotért felelds gén a 7-es
kromoszémdn taldlhaté, és szdmos mutdcié formdjaban mutatkozhat.
A betegség recessziv médon 6rokl8dik, ami annyit jelent, hogy az lesz be-
teg, aki mindkét 7-es kromoszémdjin hordoz egy kéros CF-mutécidt, te-
hat homozigéta. Ez gy johet létre, hogy mindkét sziil§ hordoz egy kéros
CF-mutécidt (mivel a sziil6k mdsik 7-es kromoszémdjin normalis allél ta-
lalhatd, 8ket heterozigétanak nevezziik).
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Chorionbolyhok

A DNS

Down-kér:

velesziiletett értelmi fogyaté-
kossdggal és egyéb rendellenes-
séggel jar6 korkép, melynek
oka az ivarsejtképz8dés sordn
létrejove, a 21-es kromoszémit
érint8 szambeli rendellenesség.

Cisztas fibrézis:
autoszomdlis recessziv médon
orokldds velesziiletett beteg-
ség, amely elssorban a tiiddt,
az emésztérendszert és az ivar-
mirigyeket érinti.

Homozigota:
egy gén két azonos alléljét hor-
dozé egyén.

Allél:
egy gén viltozata.

Heterozigota:
egy gén két eltérd alléljat hor-
dozé egyén.

136 —



MINDENTUDAS m EGYETEME

T

3

Az autoszomalis recessziv (AR)
oOréklédés

Autoszomalis dominans
betegség:

nemtd] fiiggetleniil 6roklsds
betegség, melynek kialakitdsa-
hoz elég egy gén egyetlen rend-
ellenes alléljdnak droklése.

Autoszomalis recessziv
betegség:

nemtd] fiiggetleniil 6r6kléds
betegség, melynek kialakuldss-
hoz egy gén két rendellenes
alléljdnak oroklése szitkséges.

El§ébrény:

a megtermékenyiilést kovetd
els8 két héten, a vel8csd zaré-
ddsa el8tt fejléds utdd.

ICSI (intracitoplazmatikus
spermiuminjekcio):

a medddség bizonyos eseteiben
alkalmazott mikromanipuldcids
mddszer, melynek sordn a him-
ivarsejtet kozvetleniil a petesejt
citoplazmdjdba juttatjak.

Blastomera:
az osztédé eléébrényt alkotd
Sssejtek neve a sejtdifferencid-

16d4s megkezd8dése el8tt.

Biopszia:
é18 szovetbdl torténd minta-
vétel.
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Mindnydjan hordozunk néhdny kéros gént. Van, aki éppen ezt a kéros
CF-mutdciét hordozza. A mutédcié gyakorisigit ismerjiik: minden 25. sze-
mély CF-génhordozé (1/25). Ezért minden 625. (1/25x1/25) hézassigko-
tés két CF-génhordozé kozote torténik. S mivel a heterozigdrédk hdzassdgd-
bél 25 szézalékos (1/4) eséllyel szillethetnek homozigéta, tehdt mindkée
CF-gént hordozé betegek, a betegség ujsziilottkori gyakorisiga 1/2500
(1/625%1/4). Ha hazdnkban kozel szdzezer sziiletéssel szimolunk évente, ez
annyit jelent, hogy minden évben kériilbeliil negyven cisztds fibrézisban
szenvedd beteg gyermek sziiletésére kell szimitanunk.

Tekintve, hogy a CF-gén tobb mint ezerféle muticié formdjiban jelent-
kezhet, az egyébként egészséges heterozigéték kisziirésére nincs maéd; kizd-
r6lag akkor értesiiliink réla, hogy a hdzaspdr mindkét tagja heterozigéta, ha
CF-beteg gyermekiik sziiletik. Ha viszont erre fény deriil, akkor a hdzaspar
kovetkezd terhességében mar tudunk olyan formédban segiteni, hogy a ter-
hesség koriilbeliil 10. hetében chorionboholy-mintdt vesziink, és abban el-
végezziik a génvizsgélatot, hogy megéllapitsuk, beteg-e a magzat — amire
25 szdzalékos esélye van. Ha a 75 szdzalékos esély, tehdt egészséges magzat
igazolhatd, akkor a terhesség nyugodtan kihordhaté, ha viszont a vizsgilat
a magzatot betegnek taldlja, akkor a hdzaspdr a terhesség megszakitdsdhoz
folyamodhat.

A terhességmegszakitds — még ha segitségével meg is el6zhetd a beteg
magzat sziiletése — lelki és érzelmi megprobdltatds az anya szdmdra. Ezt
igyekszik elkeriilni a legdjabb vizsgdlati lehet8ség, az el§ébrény- vagy mds
néven bedgyazdds eldtti diagnosztika.

Fl6ébrény-diagnosztika

Az eléébrény-diagnosztika sordn a sziil6k mesterséges megtermékenyitési
programban vesznek részt. A szervezeten kiviil megtermékenyiilt és osz-
t6d6 el8ébrénybdl egy-két sejt — mint kideriilt — kdros kovetkezmények
nélkiil eltdvolithatd, és az el6ébrény beiiltetése el8tt ezekbdl a sejtekbdl ge-
netikai vizsgalat végezhetS. Ezt kovetSen csak azok az elébrények keriilnek
beiiltetésre, amelyeknél igazolédik, hogy a sziiletend8 gyermek egészséges
lesz. Ilyen médon elkeriilhetd a magzat betegsége miatt végzett terhesség-
megszakitds.

Gyakorlatban a diagnosztika tgy torténik, hogy a petefészek hormonilis
stimul4ciéjéval t6bb tiisz8 egyidejli névekedését inditjuk el, majd amikor
azok megfeleld érettséget érnek el, ultrahangvezérelt tiisz8punkcidt vég-
ziink, melynek sordn petesejtek nyerhet8k. A petesejteket a petesejtnyerés
napjan intracitoplazmatikus spermiuminjekcié (ICSI) médszerével meg-
termékenyitjiik a férj megfelelden el8készitett ondémintdjabdl szdrmazé
himivarsejtekkel. (Az ICSI-kezelés sordn minden egyes petesejtbe egyetlen
himivarsejtet fecskendeziink mikromanipuldtor segitségével egy hajszalnal
is vékonyabb, iivegbdl késziilt tlin keresztiil.) A megtermékenyiilt petesej-
tek két napon 4t inkubdtorban vannak, és vérjuk az el8ébrények fejlédését
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azok hat-nyolcsejtes dllapotdig. A megtermékenyiilést kovetd harmadik na-

7 2

pon az el8ébrényekbdl blastomera (8ssejt)-biopsziat végziink. Az eljérds

soran mikromanipuldtorral, vékony tivegkapilldrisok segitségével nyil4st ej-

7 7

tiink az el6ébrényt koriilvevd burkon, majd a nyildson 4t kée-két sejtet ge-

netikai vizsgalat céljabdl eltdvolitunk.

7 7

A genetikai vizsgélat alapjin egészségesnek bizonyult el6ébrényeket a
negyedik napon az anya méhiiregébe iiltetjiik. Az el8ébrényen végzett ge-
netikai vizsgdlat helyességérél a terhesség alatt végzett genetikai vizsgélattal
kell meggy6z8dni.

Az ij médszer azon hdzaspdrok szdmadra jelenthet segitséget, akiknek a
csalddjaban kimutathaté valamilyen genetikai eltérés. Ennek feltdrdsiban

a genetikai tandcsaddsok tudnak az érintetteknek segitséget nyujtani.

Vdrandés nék gondozésa

Magyarorszdgon a virandésok gondozdséban a csalddorvosok és a véddndk
vannak a sziilész-ndgyégydsz szakorvosok segitségére: az anya és a méhen
beliili magzat mint paciens az § gondjaikra van bizva. Az orszdg egész terii-
letén elérhetd a gondozés, hozzaférhets a megfeleld tdjékoztatis és felvild-
gositds, hogy a virandés ndk kell§ idében genetikai tandcshoz, ha sziiksé-
ges, genetikai vizsgalatokhoz, szlir8vizsgalatokhoz és magzati diagnosztika-
hoz jussanak terhességiik folyaman. Mindezek révén az elmult egy-két évti-
zedben az egészséges Gjsziildttek relativ ardnya jelentésen novekedett és re-
mélhetéleg a jovSben is novekedni fog.

A megsziiletés eldtti élet megismerése és az orvostudomdnyi médszerek
alkalmazdsa a magzat és ujsziilott mint péciens érdekében toreénik. Végiil is
egész tdrsadalmunk javat szolgélja az, ha a j6v8 nemzedéke mér induldskor
megkap minden lehetdséget rd, hogy egészséges lehessen. Ehhez azonban

A blastomera biopszia folyamata
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Blastomeran végzett genetikai

vizsgalat polimeraz lancreakcio o
segitségével. A fekete cstcsok 4500
a cisztas fibrozis leggyakoribb mu- o
taciojanak heterozigota formajat |
igazoljak. A zold csticsok az X és Y RS,
kromoszdma jelenlétére utalnak, m:
/gy az eléébrény neme fiu =
1200 |
600

EE 50 addmphardian
SR ;
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Data Paint

kevés a tudomdny, ehhez a virandds édesanydk, csalddjaik és az egész tdrsa-
dalom egyiittes munkalkoddsdra van sziikség.

A fogamzds, a megsziiletés eldtti kilenc hénap, végiil a megsziiletés
bioldgiai csoda, és a tudomdnynak koszonhetden ajéndék lehet azoknak
is, akik segitség nélkiil nem gondolhatninak gyermekélddsra. A sziilész-
n8gy6gydsz hivatds gyonyériisége tobbek kozott éppen abban van, hogy
egyszerre két életért lehetiink feleldsek, és tandi lehetiink két ember fel-
ejthetetlen taldlkozdsdnak, egy 4j élet megjelenésének a vildgon: a sziile-

tésnek.
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