KROMOSZOMA-RENDELLENESSEGEK SZURKESE

Arlista:

Nem diagnosztikus vizsgalat (statisztikai alapon):
o kombinalt teszt: 19.000 Ft
» toxaemia sz(rés: 11. 500 Ft
« kombinalt teszt + toxaemia szlirés: 30 500 Ft

Diagnosztikus vizsgalat (konkrétan megmondja a genetikai eltérést):
» PRENA teszt
o Alap (csak Down-sy.-ra szlr): 99.000 Ft
o Optimum (Down-, Edwards-, Patau-sy és nemi kromoszémak szambeli
rendellenességei):  199.000 Ft
o Plus (minden kromoszoma szdmbeli rendellenessége €s azokban eléfordulo
deléciok és duplikaciok 7 Mb részletességig): 229.000 Ft

s PrenaTest® ORIGIN
A PrenaTest® Plus és az ORIGIN hordozosig szlrés egyiittes elvégzése
Eredményt ad: A magzat teljes kromoszdma dllomanyénak vizsgdlatdra, valamint a sziil6k altal hordozott és a magzat
szaméra Orokithetd genetikai betegségek eléforduldséra. 425 000 Ft
s PrenaTest® MONOGEN
A PrenaTest® Plus és a MONOGEN vizsgalat egyiittes elvégzése
Eredményt ad: A magzat teljes kromoszéma dllomanyinak vizsgalatira, valamint a magzatban djoanan elGforduld,
egészséget karosité génhibakat mutatja ki. 425 000 Ft
e PrenaTest® TOTAL
A PrenaTest® Plus, az ORIGIN hordozdsag sziirés és a MONOGEN vizsgélat egytittes elvégzése.
645 400 Tt

Mi a teendd, ha szeretn¢ igénvbe venni valamelvik vizsgalatot?

e A vizsgalatokat keddi és esiitortoki napokon 08:00 ¢és 12:00 kozott végezziik,
melyekhez eldjegyzeés sziikséges a +3633/542-376 telefonszamon

o A kombinalt teszt és a toxaemia sziirés Aranak befizetése csekken sziikséges
(csekk az ultrahangban kérhetd). A befizetett csekket kérjiik hozza magaval a
vizsgalatra!

. A CSEKK BEFIZETES ESETEN, AKAR QR-KOD FIZETESE ESETEN IS,
KERFUK A KOZLEMENYBE BEIRNI A NEVET ES TAJ SZAMOT!

o A Prena tesztek aranak befizetése atutalassal torténik (ehhez sziikséges adatokat
a vizsgalat elvégzésekor kapja meg a paciens).




INTEZMENYUNKBEN A CZEIZEL INTEZETTEL SZERZODVE AZ ALABBI KIEGESZITO
- VIZSGALATOKRA VAN LEHETOSEG:

Kombinalt teszt

A hirom leggyakoribb triszémia (Down-szindréoma, Patau-kor, Edwards-koér) kisziirésének a varandossag
elsd trimeszterében végezheté modszere, mely a terhesség 11. hetétdl a 14. hetéig végezhetd. A teszt
lényege, hogy a varandds egyedi triszémia-kockazatat egy specialisan fejlesztett szoftver segitségével
szamoljuk ki.

Nem-invaziv sziirés az anyai keringésben 1évé magzati DNS kimutatasaval (NIPT=non invasive
prenatal testing) - PRENA teszt

Ismert, hogy az anyai keringésbe a terhesség soran magzati DNS-darabok kerlilnek, melyeket genetikai
modszerekkel el lehet kiiloniteni az anyai DNS-t6l. Az anyai vérben szabadon keringé DNS darabok

szerkezete vizsgalhato és megéllapithatd, hogy mely kromoszomardl szarmaznak és hogy megfeleld mennyiségben
vannak-¢ jelen - ezzel a szambeli rendellenességek, kromoszdémak vagy azok szakaszainak tobblete vagy hidnya kimutathato

Toxémia sziirés
A terhességi toxémia (vagy mas néven preeclampsia) a varanddssdg masodik felében elofordulé terhességi szovédmény, mely
stilyos anyai és magzati szovédményekkel jarhat, Eléfordulési gyakorisaga 2-5%. Pontos oka ismeretlen, feltételezik, hogy a

testszerte kialakulé vizenyé.

Magas kockazat esetén a 16, hét eldtt elkezdett acetilszalicilsav terdpia a toxémia gyakorisagat 56%-kal csdklkenti, valamint a
korkép megjelenése esetén annak sillyossdgat mérsékli, igy a salyos toxémia gyakorisagét 95%-kal csdkkenti.

Mik azek a kromoszéma-rendellenességek?

Az emberi testi sejtekben 23 par, azaz 46 kromoszéma taldlhato. Szaporodasndl, az ivarsejtek osztddasakor normalis esetben az
utéd mindkét sziild kromoszomaparjainak a felét (az apa 46 kromoszdmajabol 23-at, valamint az anya 46 kromoszémajabol is
23-at) kapja meg. A sziiletendd gyermek sejtjeiben igy lesz 46 kromoszoéma. Ha az ivarsejtek osztodésa sordn valamilyen
jsmeretlen okbél kifolyélag egy kromoszdmapdr nem osztddik ketté, az azt eredményezi, hogy az utéd valamelyik szilsté] duplan
kap meg egy kromoszomat. Ez a tébblet kromoszéma az esetek nagy részében az embrio korai elhalisahoz, vetéléshez vezet,
azonban bizonvos kromoszoma tiébblet esetén ez nem kovetkezik be. Az ilyen kromoszéma-rendellenességek leggyakoribb
tipusai  a  2l-es  (Down-szindroma), a  13-as  (Patau-kér) és a  18-as  (Edwards-kér)  triszémia.
A Down-szindréma el6forduldsi gyakorisaga dsszefiiggést mutat az anyai életkorral (25 éves korban 1:1350, mig 45 éves korban
1:30). A masik két triszomia ujsziilittkori gyakorisaga ennél jéval kisebb, a Patau-koré kb. 1:10000, az Edwarsd-kéré pedig kb.
1:6000, melynek oka, hogy ezek a magzatok a legtébb esetben mér méhen beliil elhalnak.

Ultrahang vizsgalat

Az elsd trimeszteri genetikai ultrahang vizsgalat a terhesgondozas része (ezaltal téritésmentes vizsgdlat), melyet a terhesség
11/0 és 13/6 hete kozott végziink. A kromoszéma-rendellenességgel stjtott magzatok nagy részénél kiilénbozd gyanujelek
lathatok (pl. vastag tarkéredd, az orrcsont hidnya vagy cstkevényes volta), valamint sGlyosabb fejlédési rendellenességek is
észrevehetOk lehetnek. Fontos azonban tudni, hogy dnmagaban az ultrahangvizsgalattal csak a kromoszéma rendellenességet
hordozé magzatok egy részét (Down-szindromds magzatoknak pl. csak kb. 75- 80%-at) tudjuk kiszlirni, tehat a negativ lelet
nem jelenti minden esetben azt, hogy a magzat genetikailag egészsépes. Az Ul vizsgdlat pontositasara kilonbozé
szlirbteszieket fejlesziettek ki, melyek térités ellenében vehetdk igénybe. A sziirétesztek eldnye, hogy az invaziv diagnosztikus
eljarasokkal szemben nem jarnak kockazattal.
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