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BEVEZETES

A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartas (VRONY) 2006. évi adatait
feldolgoz6 kiadvanya - a vonatkozd torvényi eldirasoknak megfelelden, illetve a korabbi évek
gyakorlatanak megfeleléen - bemutatja a fejlodési rendellenességek magyarorszagi trendjeinek
alakulasat.

A VRONY adatainak validitasat a bejelentett adatok szamszeriisége mellett a bejelentett
adatok mindsége hatarozza meg. Az utdbbi évek soran kialakitott és bevezetett gyakorlat
segitségével, illetve a 2006. ¢év adatbazisanak fenotipus alapjan torténd feliilvizsgalatdnak
segitségével a VRONY adatbdzis mindsége jelentdsen javult. Kiilon koszonjiikk az orszagos
intézetek ¢€s klinikak segitdkész egylittmiikodését.

Az ¢éves jelentés els6 oldalain altalanos attekintést nyUjtunk a velesziiletett
rendellenességekrdl, majd ezt kovetden bemutatjuk a Velesziiletett Rendellenességek Orszagos
Nyilvantartasat. Jelentéslinkben a mult évhez hasonldéan 6nalld fejezetben ismertetjiik tudoméanyos
munkankat és bemutatjuk az év soran elért eredményeinket.

A korabbi évek tapasztalata alapjdan a VRONY részére bejelentett adatok részletes
statisztikai-epidemiologiai feldolgozasat megelézden bemutatjuk a legnagyobb érdeklodést kivaltd
rendellenességek iddsoros elemzését is.

A Jelentés adatait attekintve jol megfigyelhetd a prenatélis diagnosztika segitségével és/vagy
a sziletést kovetden feldllitott diagnodzisok bejelentésének - sziiletésszamhoz viszonyitott -
aranyaban bekovetkezett pozitiv valtozas, amely Ilehetdvé teszi, hogy a Felligyelet a
rendellenességek magyarorszagi gyakorisagarol realis elemzéseket készithessen, hogy adatbazisunk
az europai regiszterek szinvonalanak megfeleljen, illetve a nemzetk6zi adatszolgaltatasban is
szamottevo regiszterként szerepelhessen.

Reméljiik, hogy adatainkkal és elemzéseinkkel segiteni tudjuk a rendellenességek ellatasanak
tervezését, valamint megeldzésiik hatdsfokanak javitasat és fejlesztését.

1. Velesziiletett rendellenességek
1.1. A velesziiletett rendellenességek fogalma, targykore

A velesziiletett rendellenességek (congenitalis anomaliak) a magzati élethen — genetikai
és/vagy kiilsé kornyezeti tényezok hatdsara - kialakulo alaki, biokémiai vagy miikodési zavarok,
amelyeket prenatalisan, sziiletéskor vagy a megsziiletést kévetoen észlelnek.

A velesziiletett rendellenességek targykorét illetben a VRONY elsésorban az anatomiai-
morfologiai elvaltozasokkal jard velesziiletett fejlodeési rendellenességekkel —(congenitalis
abnormitasokkal) foglalkozik. (Bévebb ismertetés a rendellenességekkel kapcsolatban a 3.1.1-es
pont alatt olvashato)

1. 2. A velesziiletett rendellenességek jelentdosége

A velesziiletett fejlodési rendellenességek népegészségiigyi jelentdsége az érintettek szaman
és allapotuk sulyossagan mérheté le. E rendellenességek statisztikai-matematikai szamitasok
alapjan vart el6fordulasi gyakorisdga 6-7%. Jellemzdjiik, hogy hazdnkban a 10 legfébb halalok k6zé
tartoznak, €s a csecsemoOhaldlozas masodik legfontosabb okat képezik (a perinatalis mortalitas
20-25%-a).
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A dysmorph magzatot viselé anydk terhességei gyakrabban végzddnek vetéléssel,
korasziiléssel, halvasziiléssel; a korai vetélések 10-15%, a halvasziiletések 50%-aban igazolhatok
magzati rendellenességek. A szelekciot tuléldé magzatok novekedési visszamaradottsaga,
ujsziilottkori adaptacids zavara altalanosnak mondhat6. Defekt allapotot jelentenek, amelyben a
teljes gyogyulas csak ritkan valosul meg, ezért esetiikben az optimalis megoldast a megeldzés
jelenti.

2. Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasa

Az Orszagos Szakfeliigyeleti Modszertani Kozpont irdnyitdsa ald tartozd Velesziiletett
Rendellenességek Orszagos Feliigyeleti Osztalya (korabban huméngenetikai és teratologiai osztaly)
1970-t81 regisztralja és elemzi a nem fert6z6 betegségek epidemiologidjanak targykorébe sorolhatd
velesziiletett fejlodési rendellenességeket (1. sz. melléklet).

2.1. A nyilvantartas célja

A nyilvantartds mitkddésének célja a megbizhaté adatokon alapuld, valid adatszolgéltatas
megvaldsitisa az egyes bejelentett fejlddési rendellenességek eléfordulasi gyakorisaganak
meghatdrozasaval, tovabbd a rendellenességek megeldzése lehetdségeinek kutatdsa mellett az
ellatasra szoruld karosodott személyek szamanak pontos ismeretével az egészségiigyi €s szocialis
ellatas tervezéséhez valo segitségnyujtasa.

A regisztralt adatok kivalo alapot szolgéltatnak a prenatalis szlirések hatékonysaganak
orszagos elemzéséhez, és az egyes megeldzhetd rendellenességek prevencidjanak kidolgozéasahoz,
vagy azok eredményeinek kontrollaldsahoz.

A nyilvantartds tovabbi felhasznalasi lehet6sége a hazai és nemzetkozi kutatdsokban és
tudoményos egyiittmitkodések soran is jelentOs.

2.2. A nyilvantartas mitkodésének jogszabalyi kornyezete

A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartas miikodésének jogi alapjat a 1997.
évi XLVIL torvény (2004. évi XX VI. térvény 41. §; 2005. évi XLIX. torvény 26. §) biztositja:

»16. § (1) Amennyiben az érintett ujsziilott vagy csecsemod a Betegségek Nemzetkozi Osztilyozasa
szerinti valamely velesziiletett rendellenességben szenved, a 4. § (1) bekezdés b)-c) pontjai és a (2)
bekezdés b) pontja szerinti célbol a kezelést végzé orvos az érintett személyazonositd és egészségiigyi
adatait, valamint torvényes képviseléje nevét és lakcimét tovabbitja a kiilon jogszabaly szerint vezetett
Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasa részére.

(2) Amennyiben a magzatnil olyan elvaltozast észlelnek, amely velesziiletett rendellenességet
eredményezhet, az (1) bekezdés szerint kell eljarni azzal, hogy az érintett személyazonosité adatain a
varandés né adatait kell érteni.

(3) A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasat vezeto szerv az (1) bekezdés szerint
hozza beérkezett adatok alapjan a velesziiletett fejlodési rendellenességek feltarasa céljabol, azok
megel6zése érdekében elkészitett kérdoivet megkiildi a gondozast végzé teriileti védoné szamara, aki
azt a torvényes képviselé6 onkéntes tajékoztatasa alapjan Kkitolti, és visszakiildi a Velesziiletett
Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasa részére.

(4) Spontan vagy indukalt magzati halalozas, illetve halvasziiletés esetén a (3) bekezdés szerinti
kérdéivet a kezel6orvos tolti ki.”

A torvényi szabalyozés 3. és 4. pontja a VRONY adatbazisara épiild velesziiletett fejlodési
rendellenességek okait vizsgalo eset-kontroll adatbazis miikddésére vonatkozik.
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2.3. A VRONY bejelentés

VRONY bejelentést kizarolag orvosok tehetnek, az e célra rendszeresitett nyomtatvanyon
(3. sz. melléklet). A nyomtatvany szerkesztése és adattartamanak véltoztatdsa, illetve kiaddsa a
VRONY illetékességi korébe tartozo feladat.

A torvény altal eldirt bejelentési kotelezettség az dsszes rendellenességet diagnosztizalo
orvosra kiterjed, ugyanakkor az adatgylijtés sajatossaga miatt - a magzati kortol egy éves korig
felismert adatok gylijtése - az adatszolgéltatds elsdsorban a sziilészeti intézmények, a magzati
diagnosztikai kdzpontok, a prenatalis €s genetikai laboratoriumok, a rendellenes ujsziilottek és
csecsemOk ellatasat végzo specialis osztalyok, valamint a patologiai intézmények részérdl torténik.

Az adatszolgaltatok korébe tartoznak a gyermekorvosi ellatdssal foglalkozo haziorvosok,
szililészek, neonatologusok, kardiologusok, ortopéd orvosok, belgydgyaszok, sebészek, fiil-orr-
gégészek, szemészek, urologusok, endokrinologusok, borgydgyaszok, gyermekgydgyaszok.

A feliigyeleti szerv honlapjan hamarosan lehetdség nyilik az adatok elektronikus formaban
torténd kodolt kiildésére, illetve a gyermekgyogyaszok kezdeményezésére az altaluk hasznalt
szoftver-gyartd segitségével - a szamitdgépes program atalakitdsat kdvetden - lehetdség nyilik az
adatok altaluk torténd levalogatasara és kiildésére.

A bejelentés minden rendellenességet diagnosztizalo orvos torvény dltal eldirt kitelessége.

2.4. A VRONY monitor funkcidja

A Dbejelentett rendellenességek monitorozdsaval az esetleges 1d6-, vagy térbeli
halmozoédasok kisziirhetévé valnak. A monitor funkcidé a velesziiletett rendellenességek
halmozddasanak érzékeny indikatoraként az uj-keletli, artalmas, teratogén hatasok minél korabbi
felismerését és megfeleld intézkedések kapcsan azok megsziintetését célozza.

Megval6sitdsdhoz a sziiletéskor vagy kozvetlenlil utana konnyen ¢és egyértelmiien
korismézhetd fejlodési rendellenességek negyedévenkénti gyors értékelésére van sziikség. Ennek
érdekében bizonyos congenitalis abnormitdsok negyedévenként is értékelésre keriilnek. Ezeket az
adatokat a Feliigyelet a honlapjan (http:/www.oszmk.hu) megjelenteti és elkiildi a fejlédési
rendellenességek nemzetk6zi monitorjanak, az International Clearinghouse for Birth Defect
Surveillance and Research (ICBDSR) romai kdzpontjanak, igy lehetdvé valik a hazai velesziiletett
rendellenesség gyakorisagok nemzetkozi kornyezetben torténd értékelése.

2.5. A velesziiletett fejlodési rendellenességek koroki vizsgalata

A hatdlyos jogi szabalyozas értelmében, amennyiben az érintettnél olyan velesziiletett
rendellenességet diagnosztizalnak, amelynek oka nem teljesen tisztdzott, akkor a Ilétrejottében
szerepet jatszd koreredeti okok vizsgalata és felderitése érdekében, az érintett adatai atkeriilnek a
VRONY adatbazisan alapuldé Koroki Monitor (a tovabbiakban: KM) rendszerbe.

A KM 1980-t6] mitkddik parhuzamosan a VRONY mellett. Csak azok az esetek keriilnek be
a rendszerbe, ahol a sziiletés idOpontja, a rendellenesség észlelése és a bejelentés kozott harom
hénapnal rovidebb id6 telik el. A rovid iddintervallum a diagndzis és az adatkérés kozott noveli az
adatgylijtés pontossagat, és csokkenti az anya visszaemlékezése miatti torzitast. A védéndk minden
Koéroki Monitorban szerepld esethez illesztett kontrollokat vélasztanak. Az eset-kontroll mddszer
lehetéveé teszi a fejlodési rendellenességek koroki vizsgalatat. Az esetleges kockézati és zavard
tényezOk ismerete ndveli az adatok megbizhatdsagat és a becsiilt eredmények pontossdgat. Az
1980-2003 kozotti Koroki Monitor kozel 30.000 eset €s 70.000 kontroll adatait tartalmazza, amely
lehet6vé teszi a kiilonb6zd korokokkal rendelkezd rendellenességek egyéni értékelését.
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Az 6riasi esetszam kovetkeztében a Koroki Monitor nemzetkdzileg is egyediilallo adatbazist
jelent az esetleges teratogén hatdsok értékelésében (pl. anyai é€letkor, sziiletési sorrend, sziildi
foglalkozas, idiilt és heveny anyai betegségek, terhesség alatt szedett gyogyszerek).

Magzati fejlodési rendellenesség diagnosztizalasa, spontdn vagy indukalt terhesség
megszakitas, illetve kés6i magzati haldlozas esetén, a koreredet tisztdzasa érdekében a ,,Kérddiv
rendellenességgel sujtott magzatrol” elnevezésli nyomtatvany kitoltése az ellatdé intézményben
torténik az anyaval torténd személyes interju keretében, a kezeldorvos éltal. A kérddivet az ellatd
intézet részére a VRONY ¢és Teriileti Képviseldi biztositjak. A kérddivet a térvényes képviseld
onkéntes tajékoztatasa alapjan a kezeldorvos a Bejelentdlappal egyiitt kiildi el a VRONY részére.-

A rendellenességgel élve sziiletett ujsziilott, illetve csecsemd esetében a koreredet tisztdzasa
érdekében a KM asszisztens a gyermek gondozasat végzo teriileti védono részére a ,Kérdoiv
rendellenességgel sziiletett gyermekrdl” elnevezésii nyomtatvanyt kiildi el. A védénd a kérddivet a
torvényes képviseld kozremiikodésével, annak Onkéntes tajékoztatdsa alapjan a kitoltési
utmutatonak megfelelden kitolti, és visszakiildi a VRONY részére.

A védénd minden esethez hdrom (nem, sziiletési 1d6 €s lakhely szerint) illesztett kontrollt
valaszt, akinél nem diagnosztizaltak velesziiletett fejlédési rendellenességet és a rendellenességhez
hasonl6 adattartalmi, de anonim kérddivet a kitoltési utmutaté alapjan, személyes interju
formajaban tolti ki a sziilokkel és kiildi vissza a VRONY részére.

A KM munkatars a tertiletileg illetékes védond segitségét kéri a magzatok kontrolljainak
kivalasztasaban ¢és a kontroll kérddivek a mellékelt utmutatd alapjan torténd kitoltésében.

2.6. A VRONY nemzetkozi és eurdopai kapcsolatai

A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartas nemzetkozi kapcsolatanak alapjat
az 1974-ben alapitott International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research
(ICBDSR) teljes jogu tagsaga jelenti, amely nemzetkdzi szinten koordinalja és iranyitja a vilag
kiilonbdz6 orszagaiban miikodo, rendellenességeket vizsgdlo regisztereit (a nemzetkdzi szervezettel
kapcsolatos informaciok a www.icbdsr.org honlapon érhetdk el).

Hazank a szervezet alapito- ¢és allando tagjaként a tér- és iddbeli rendellenesség
halmozddasok nemzetkdzi monitorozasa c€ljabol negyedévenként jelentést tesz az ICBDSR-nek,
amelyet a szervezet internetes oldaldn kozol, illetve az dsszesités eredményeit évente kiadvanyban
teszi kozz¢. Az ICBDSR magyarorszagi képviseléi minden évben részt vesznek a nemzetkozi
szervezet éves Osszejovetelein, ahol a kiilonb6zd rendellenességek gytijtési és elemzési modjai
mellett a nemzetkozi trendek alakuldasanak okat €s a rendellenességek megeldzésének lehetdségeit is
vizsgaljak, tovabba kozds epidemioldgiai vizsgalatokat végeznek a rendellenesség prevalencia
adatainak felderitése érdekében.

Az Europai Unioban az orszagok sajat regisztereiknek kollaboracidja révén mitkddtetnek
kozponti adminisztraciot, European Surveillance of Congenital Anomalies (EUROCAT) néven,
amelyet a tagorszagok tamogatasaval tartanak fenn (www.eurocat.ulster.ac.uk). A magyarorszagi
regiszter 2003-t0l teljes jogu tagja az EUROCAT-nek, amely biztositja a kollaboraciét, amely
elsdsorban az orszagok adatainak bekiildését, kozponti feldolgozasat, illetve az eredmények
publikalasat jelenti.



http://www.eurocat.ulster.ac.uk/
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2.7. A VRONY teriileti képviseleti rendszer

A fejlédési rendellenességek populdcios alapt regisztralasa, illetve az ilyen modon gytijtott
adatokra alapozott surveillance miikddtetése szempontjabdl alapveté fontossdgi, hogy a
Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Feliigyeleti Osztalya teriileti képviselettel rendelkezzen,
mivel a szamos bejelentdvel kialakitott személyes kontaktus jelentdsen befolydsolja a bejelentett
adatok mennyiségi és mindségi jellemzdit.

A teriileti képviselOk (I. tdblazat) legfontosabb feladatai koz¢ tartozik a bejelentési fegyelem
illetékességi teriileten torténd betartasa €s a feliigyeleti tevékenységben valo részvétel. Ennek soran
a VRONY kepviselok kapcsolati rendszert épitenek ki a bejelentd intézményekkel, ,,Intézményi
kapcsolattartd személy”-t nevesitenek, és felmérik az intézmények bejelentési gyakorlatat. Ezt
kovetden lehetdség nyilik a bejelentési fegyelem értékelésére a kontroll adatbazisok, illetve
orszagos referencia adatok segitségével €s igy - sziikség esetén - kérhetik a bejelentések potlasat.
Feladatukat képezi tovabba az adatmindség javitasaban valod részvétel, a bejelentések kodolasakor
azonositott hibdk javitdsdban vald segitségnyljtas, tovabba az esetleges térben- vagy idében
eléforduld halmozodasok kivizsgaldsaban torténd részvétel.

REGIO VRONY Teriileti képviseld
Dél-Dunantil Dr. Szo6ll6ésiné Maler Monika
Nyugat-Dunantul Dr. Borcsanyi Monika, Burkali Bernadett,

Parragi Katalin, Farkasné Horvath Gabriella

Ko6zép-Dunantil Horvath Mihalyné, Marséné Pere Krisztina,
Dr. Kovacs Marta

Kozép-Magyarorszag | Vamos Magdolna

Eszak-Magyarorszag Snellenperger Tiinde, Kovacs Istvan Zoltan

Eszak-Alfold Dr. Matolayné Szabé Eva, Kaplar
Annamaria, Zsitnyar Péter
Dél-Alfold Klimentné Keszthelyi Magdolna

I. tablazat A VRONY teriileti képvisel6i

A VRONY teriileti képviseletét ellato ANTSZ munkatarsak folyamatosan magas
szinvonalu, elkdtelezett munkajanak koszonhetden egyre realisabb képet alkothatunk a velesziiletett
rendellenességek valds gyakorisagarol hazankban.

2.8. Kérések a VRONY bejelentéssekkel kapcsolatban

A VRONY bejelentésekkel kapcsolatos alapvetd kovetelmény, hogy a Bejelentilapot
hianytalanul, a lehetd legteljesebb mértékben téltsék ki, mert a lapon meghatarozott adattartalom
biztositja a pontos epidemioldgiai elemzések alapjat. Emiatt a fontos szempont miatt kérjiik
Ondket, hogy csak abban az esetben hagyjak iiresen a mezdket, ha egyaltalan nincs modjuk azt
megvalaszolni.

Kérjiik, hogy a rendellenességet diagnosztizald (vagy kezeld-, adatszolgaltatd) orvos az érintett
gyermekek egészségiigyi kiskonyvének erre fenntartott helyén tegye meg a velesziiletett fejlodési
rendellenességre vonatkozd pontos diagnozist tartalmazo bejegyzést, ¢s aldirasaval,
bélyegzojével igazolja a bejelentés megtételéet a VRONY felé. Ezzel elkeriilhetové valik, hogy
ugyanazon gyermeknél észlelt azonos rendellenességet tobb orvos is jelentsen. Kérjiik,
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amennyiben lehetdsége adodik, tdjékoztassa roviden a gyermek sziileit is a bejelentés
torvényességérol.

A haziorvosok szamara a fél-, és 1 éves kori ,,statusz vizsgalat” lehetévé teszi a csecsemOkorban
¢szlelt, esetlegesen nem jelentett fejlddési rendellenességek bejelentésének potlasat, amelynek
megtorténtével tovabb novekszik az esély arra, hogy egyes rendellenességek pontos gyakorisagat
meghatarozhassuk.

Kérjiikk az adatszolgéltatd orvosokat, hogy a velesziiletett fejlddési rendellenességeket az
észlelést koveto egy héten beliil jelentsék. Ennek harom oka van. (1) A velesziiletett fejlodési
rendellenességek okainak tanulmanyozasara iranyuld Koroki Monitor eset-kontroll surveillance-
be csak az észlelést koveto harom honapon beliil bejelentett, nem tisztazott koreredetii
rendellenességek keriilhetnek be. (2) A tér- és idébeli halmozdédasok monitorozasa, gyors
¢észlelése csak ily modon valik lehetévé. (3) Az IBCDRS nemzetkdzi szervezetének, az egyes
velesziiletett rendellenességekrdl (II. tablazat) kiildott negyedévi jelentések megbizhatosagat
ugyancsak noveli a gyors bejelentés.

Magyarorszag nemzetkozi kotelezettségei miatt fontos lenne, ha az alabbi tablazatban
felsorolt velesziiletett rendellenességek, kromoszoma anomaliak és sentinel artalmak észlelést
koveto, folyamatos (nem kampdnyszeriien torténd) bejelentésére kiilonos hangsulyt
helyeznének.

Kiemelt velesziiletett rendellenességek, kromoszoma artalmak és sentinel anomaliak
Anencephalia Microcephalia
Spina bifida Holopsorencephalia
Hydrocephalia Anophthalmia
Ajakhasadék Anophthalmia + microphtalmia

Ajak-€s szajpadhasadék

Choanalis atresia, bilateralis

Oesophagaus atresia

Vékonybél atresia/stenosis

Anorectalis atresia

Rejtettheréjliség

Hypospadiasis

Meghatarozhatatlan nem

Végtagredukcids deformités

Epispadiasis

IV.

Omphalocele
Down—szindroma (az anyai életkor feltiintetésével!)
13-as triszomia
18-as triszomia
Prune-Belli szindroma
I1. tablazat A VRONY részére kiemelten jelentendé rendellenességek

Holyag extrophia

Cisztas vese

Polydactylia (preaxialis)
Felso és also végtag redukcid

Természetesen a felsorolt fejlodési rendellenességeken és kromoszéma anomalidkon kiviil
valamennyi (major és minor, izolalt és multiplex) velesziiletett fejlddési rendellenesség
folyamatos bejelentését varjuk a VRONY-ba a prenatalis észleléstdl kezdve a gyermek 1 éves
koraig.

A Magyar Gyermekgyogyaszati Tarsasag kezdeményezésére és segitségével, szeretnénk a
hazai szindromologia szinvonaldnak javulasat eldsegiteni. Ezért a VRONY kérjiik, hogy fokozott
hangsulyt fektessenek a szakma képviseldi altal felderitett, felismert szindromak bejelentésére.
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3. Tudomanyos munka

3.1. Multiplex rendellenességek vizsgalata

3.1.1. A fejlodési rendellenességgel bejelentett esetek pathogenesis szerinti osztalyozdsanak
elméleti alapjai

A fejlédési rendellenességek fenotipus szerinti osztalyozéasa harom kritérium szerint torténik.

I. A velesziiletett rendellenességek szama. A bejelentett esetnél egy vagy tobb fejlodési

rendellenesség fordul elo.

Il. Két vagy tobb észlelt velesziiletett rendellenesség egymas kozotti kapcsolata, azaz annak
eldontése, hogy pathogenetikai szempontbdl azonos vagy kiilonbozé eredetiieck. Manifesztaciojuk

alapjan a velesziiletett rendellenesség két f6 kategdridba sorolhatok:

Il/a. Az izolalt rendellenességek olyan morfoldgiai defektusok, amelyek egy meghatarozott

fejlddéstani zavarra vezethetdk vissza. Négy {6 csoport kiilonithetd el:

1. SINGULARIS — egyetlen fejlodési rendellenesség fordul eld (pl. ajakhasadék, pitvari
sovény defektus, velesziiletett csipdficam). Rendszerint ebbe a kategoriaba soroltuk azokat az
eseteket is, amelyeknél a singularis rendellenesség mellett olyan strukturalis zavar fordul eld,
amely ugyanazon teriilet morfoldgiai zavarara vezethetd vissza: pl. nyeldcsé elzarodas 1égeso-
nyeldceso fistulaval, vagy végbél elzarddas vaginalis fistulaval. Ebben az esetben bar két
rendellenesség fordul eld ugyanazon személyben, mégis izolalt egyes kategoridba tartozo
defektusrol van szo.

2. KOMPLEX (vagy monotopic field defect) tobb mint egy velesziiletett fejlodesi
rendellenesség észlelheto, ezek azonban egy szerven vagy szervrendszeren beliil fordulnak el
¢és kerlilnek bejelentésre. A komplex rendellenességek egyetlen, lokalizalt morfogenetikai
zavar altal okozott fejlodésbeli eltérés kovetkezményei. Ezek koziil néhanynak meghatarozott
BNO-kodja van (pl. Fallot-tetralogia), mig mas jol definidlt gyakori rendellenesség-
kapcsolddasok (pl. a szemrendellenességek koziil a cataracta (sziirkehalyog) és coloboma
(hasadt szem); a hugyuti rendellenességek koziil a pyelon és ureter duplex; a cardiovascularis
rendellenességek koziil a ventricularis septum defektus és patent ductus arteriosus egyiittes
el6fordulasa) nem rendelkeznek specidlis BNO kodszammal. Ezeket a rendellenesség-
kapcsolddasokat indokolt kiilon értékelni. A komplex rendellenességek sajatos és gyakori
el6fordulast csoportjat képezi, az un. GAM komplex, amely nevét a férfi nemi anomalidk
kezddbetliinek angol elnevezésérdl kapta (Genital Anomaly of Males) és amely diagnozis a
huagycsohasadék, a rejtett here és a lagyéksérv egyiittes eléfordulasa esetén allithato fel.

3. SZEKVENS - tobb rendellenesseg észlelheto, amelyek alkoto komponensei egy alap-
rendellenesség masodlagos, harmadlagos kovetkezményei. llyenkor az elsddleges
rendellenesség kialakulasat kovetden mechanikai tényezOk egy sor tovabbi elvaltozast
idéznek eld az egyedfejlodés tovabbi idészakaban (,,cascade” folyamat). Példaként emlithetd
a diaphragma (rekesz) defektus, amelynél az elsddleges rekeszsérv kovetkeztében a zsigeri
szervek a mellkasba nyomddnak, majd ezt kdvetden tiido hypoplasia és dextrocardia jon 1étre.
Tipikus példa az oligohydramniont (kevés magzatviz) okozo renalis agenesia (vesehiany)
vagy disgenesis masodlagos tiid0 hypoplasidval és egyéb jellemzO deforméciokkal
(6sszenyomott ,,Potter” arc (lapos orr, lenyomott fiilek, lelapitott arc), rendellenes helyzetii
végtagok (dongakéz és dongaldb), un. Potter szekvens). Emlitést érdemel, az un. spina bifida
szekvens, amelynél az elsOdlegesen kialakulé nyitott gerinc madasodlagosan kifejlodo
vizfejliséggel és az als6 végtagok bénulasa kovetkeztében létrejott dongaldbbal jarhat. A
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hats6 szdjpadhasadékkal jar6 Robin szekvens esetében az elsOdleges rendellenesség a
micrognathia (kis, csapott all), amelynek kovetkeztében a nyelv hatracsuszik, €s nem tud részt
venni a szajpad kialakuldsdnak folyamataban. A kis all miatt a szajiireg is kisebb méretti, ezért
az ilyen rendellenességgel sziiletetteknél a nyelv relativ nagyobb a szokasosnal
(macroglossia). A magzatvizhianyos allapotoknak sajatos formdja az ADAM-szekvencia
(Amniotic Deformity (magzatburkok rendellenessége), Adhesiones (burok-6sszendvések),
Mutilationes (csonkoldsok)). Az ADAM-szekvencidra jellemzd, hogy a ,,megszokott”
magzatviz miatt kialakult burokdsszendvések a végtagokat leszoritjdk és csonkoljak
(lefliz6déses amniogén végtagredukcio). Maskor az arc, a mellkas vagy a hasfal hasadasat
okozzak.

4. TOBBMEZOS (polytopic field defect) - fejiédéstanilag azonos teriileten kialakuld, késébb,
az embriogenesis soran egymdastol tavolabb keriilo, tobb szervet érinté rendellenességek
alkotjak. Négy tipikus példa emlithetd:

- Holoprosencephalia: : az eldagyat és az arc kozépsO strukturdjat érintd, kiilonbozo
sulyossagti rendellenességek (cyclopia, szemideg- ¢&s szagloszervek hianya, ajak
+szdjpadhasadék, stb.), amelyek kialakuldsa a magzati élet 3-5 hetében a prechordialis
mesodermat érd artalmas hatdsra vezethetd vissza.

- Caudalis regresszio (Duhamel vagy szirenomélia defektus) — a korai embriogenesis soran az
elovesét érd fejlodési zavar kdvetkeztében hugyuti- €s nemi szervi rendellenességek, a végbél
¢€s a gerinc also szakaszanak komplex rendellenessége, valamint az als6 végtagok szirénekhez
hasonl6 0sszendvése jon 1étre.

- Holyagkifordulas és kloaka — Az elobbinél a hasfal als6 része (symphysis, izomzat) nem

zarodik, a hasadékon keresztiil a szintén nyitott holyag nyalkahartydja latszik, amelynek oka
valoszinlileg az urogenitalis hasadék hidnyos egyesiilése. Az utobbi esetén a hodlyag és
végbélnyilas nem kiiloniil el, hanem k6z0s.
- Hasfali (holyag, vese) izmok hianya, Prune-Belli (aszalt-szilva has) szindroma — a hasi és
zsigeri izomzat kifejlédéséért felelds telepek zavara miatt a hasfal és a vese, a huigyvezeték és
a hugyholyag izomzata hidnyzik (hypoplasia musculorum abdominalis), a here leszéllasa is
elmarad. Ilyenkor a hugyholyag megtelésekor a has hatalmasra duzzad. A vizelet kitirtilésekor
viszont a has aszalt szilvdra emlékeztetden Osszerdncolodva lelapul. Innen szarmazik a
rendellenesség angol neve (Prune-Belli szindroma).

II/b. A multiplex rendellenességek olyan morfologiai defektusok, amelyeket két vagy tobb
kiilonb6z6 helyen kialakulo, eltérd lokalizacioja fejlddéstani zavarok okoznak. Multiplex
rendellenességek esetén két vagy tobb egymastdl fiiggetlen anatomiai rendellenesség egyazon
személyben fordul eld. Harom {6 csoportba sorolhatok:
1. SZINDROMAK - két vagy tobb rendellenesség szinte kotelezd jelleggel jar egyiitt. A
szindromaknak tobbnyire ismert az oka, amelyet folydiratokban, szakkdnyvekben leirtak.
Példaként emlithetd az Apert-szindroma (f6 tlinetei a koponyadeformitas és ujjosszendvés),
vagy a Poland-szindroma (egyoldali muscularis pectoralis hypoplasia vagy aplasia, mammila
hiany, bordafejlédési rendellenesség €s a fels6 végtagon syndactylia). Ide sorolhatok az ismert
kromoszoma-rendellenességek, amelyek koziil leggyakoribbak a Down (21-es triszomia), a
Patau (13-as triszomia), és Edwards (18-as triszémia), a Turner (45,X) és a Klinefelter
(47,XXY) szindroma.
2. ASSZOCIACIOK - olyan rendellenesség-kapcsolodasok, amelyeknél az alkotd
rendellenességek a vartnadl nagyobb valdszinliséggel, nem véletlenszerli kombindlodéassal
fordulnak eld egyiitt. Ezek a rendellenesség-kapcsoloddsok azonos idében vagy azonos
tamadasponton érd hatas kovetkeztében jonnek 1étre. Példaként emlithetdk
- Hasadékos rendellenességek - SCHISIS-asszociaciok, amelynél az alkoto
rendellenességek: az agyhidny, agysérv, nyitott gerinc, ajak- és szdjpadhasadék, hasfal és
rekesz-rendellenességek. Létrejottiik oka, hogy a magzati fejlddés soran a kiilonb6zd, két
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oldalrél a kozépvonal irdnyaba haladd szovetek egyesiilése zavart szenved, sebességiik
lelassul, amelynek kovetkeztében az egyesiilés elmarad.

- A VACTERL-kapcsolodas hat kiilonb6z6 rendellenességbdl allo csoportosulds, amelyet a
hetvenes években ismertek fel. A megnevezés az alkoto rendellenességek angol kezddbetiiibol
szdrmazik (Vertebral, Anal, Cardial, Tracheo-Esophageal, Renal, Limb). A diagndzis a hat
rendellenesség (gerinc, végbél, sziv, nyeldcsd-1égesd sipoly, vese €s végtag-rendellenesség)
koziil legalabb harom megléte esetén allithato fel.

- A tartasi rendellenességek a normalisan fejlodo szervek, szovetek, testrészek masodlagos
deformdlodasa miatt 1étrejott elvaltozasok. Két vagy tobb tartasi deformécios rendellenesség
(ferde nyak, csipdficam, dongaldb, koponya, arc, mellkas, gerinc, kéz deformitasok)
kapcsolodasa esetén beszélhetiink tartasi rendellenességek asszociaciordl.

- Korasziilottek rendellenesség-kapcsolodasa - Bizonyos rendellenességek gyakorisaga
nagyobb a 2500 g alatti sulyu, illetve a terhesség 38. hete el6tt vilagra jott ujsziilotteknél.
Korasziilottség €s a bizonyos velesziiletett rendellenességek (nyitott Botallo-vezeték, miitétet
igényld lagyéksérv, 3 honapos kor utan diagnosztizalt és mitétet igényld rejtettheréjliség,
dongalab, ferde nyak, csipdficam, vizfejliség, hugycsohasadék, 1égzo-rendszer é€rintettsége)
kozil két vagy tobb abnormalitds egyiittes el6forduldsa esetén nagy a valdsziniisége a
korasziilottség kovetkeztében kialakuld rendellenesség-csoportosuldsnak, amelyet a kis
sziiletési suly angol kifejezés alapjan Low Birth Weight asszociacionak (LBW-nek) is
neveznek.

3. RANDOM KOMBINACIO - két vagy tobb rendellenesség véletleniil ugyanazon
személyben jelentkezik. A rendellenesség kombinacidk valoszinlisége fligg a kiilonbozo
alkotd komponens rendellenességek eléforduldsi gyakorisagatol. Szamos példa koziil a
hugyati és szivrendellenességek, vagy a kozponti idegrendszer ¢és a kiiltakaro
rendellenességeinek kombinacidja emlithetd.

II. A velesziiletett fejlddési rendellenességek osztalyozasanak harmadik kritériuma a
sulyossagukkal kapcsolatos, amely szerint lehetnek sulyos (major), enyhe és minor
rendellenességek.

& A stlyos (major) fejlodési rendellenességek kozé olyan durva morfologiai eltérésekkel
jaré defektusok tartoznak, amelyek megléte esetén orvosi beavatkozas nélkil az
¢letkilatasok nagyon rosszak (pl. Fallot-tetralogia, nyitott gerinc, hasfalhasadék
(gastroschisis)). Ezen a csoporton beliil elkiilonithetdk az élettel Gsszeegyeztethetetlen,
halallal végzddé (lethalis) fejlédési rendellenességek (pl. anencephalia). A major
rendellenességek az Gsszes velesziiletett rendellenesség kb. 3%-at képezik.

& Az enyhe (mild) rendellenességek definicigja, hogy bar nem stlyosak, és nem
befolyasoljak az életkilatasokat, de orvosi beavatkozas nélkiil maradand6 fogyatékossag
marad. Csaknem teljes mértékben gyodgyithatok (pl. csipéficam, dongaléb).

< A minor rendellenességekrol a 3.3. fejezetben olvashatnak részletesebben

3.1.2. A tobbszoros fejlodeési rendellenességek pathogenetikai szempontbdl torténd osztilyozdsa a
VRONY 2006-0s évi adatbazisaban

A tobbszords velesziiletett fejlddési rendellenességgel sziiletett esetekrdl korabban csak
szamszerli kozlés jelent meg a VRONY ¢éves jelentéseiben, az 0Osszesitett adatok részletes
elemzésére nem kertiilt sor. Pedig valdjaban a tobbszords fejlodési rendellenességgel bejelentettek
szama jelent6s. Az 1982-2005 kozotti 23 évben bejelentett 93.109 eset koziil 5.470 (az Osszes eset
mintegy 6%-a) multiplex eléfordulasu volt.

Arra a kérdésre, hogy miért ilyen nagy aranyt a szindromaként, asszociidcioként nem
azonositott, és egyéb meghatarozott kategoridkba sem sorolhatd, tehat ismeretlen koreredetli tobbes
rendellenességek aranya, szamos magyarazat adhato:
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& A klinikusok a relativ ritka elofordulasu tobbszords fejlodeési rendellenességekkel csak
kivételesen talalkoznak a gyermek egy éves koradig

& Nem konnyii felismerni, hogy véletlen egybeesésrol vagy valamilyen tiinetegyiittesrol van-
e SzO.

& A tobbszords fejlodesi rendellenességek értékelése, klasszifikacioja sok ismeretet, nagy
tdajekozottsagot és gyakorlatot igényel.

& A tapasztalattal rendelkezo szindromologusok, genetikusok szama viszonylag kevés.

A Magyar Szindromologiai Munkacsoport (MSZT) vezetdje, Dr. Wilhelm Ott6 féorvos szerint az
orszagos helyzetet értékelve az alabbi hianyossagok tapasztalhatok:
# Nem ismerjiik a tobbszoros fejlodési rendellenességek valos hazai gyakorisagat
& Nem tudjuk, novekszik, stagnal, vagy csokken bizonyos szindroméak eléfordulasi
gyakorisaga
& Nem tudjuk, milyen szindrémékat kellene kiemelten oktatni, monitorizalni
& Nem tudjuk, van-e az egyes megy¢k, régiok kozott eltérés, esetleg endémids-e néhany
szindroéma
< Nem tudjuk, van-e jelentds nagysagrendi eltérés a hazai és mas orszdgok adatai kozott

Az MSZT tapasztalatai alapjan tényként fogadhat6 el, hogy

& a gyakorlo gyermekgyogyaszok, hazi gyermekorvosok, vegyes praxisok orvosai tobbnyire
tanacstalanok szindromak esetén

& sok esetben nem tudjak, milyen intézményekbe, milyen szakemberekhez kiildjék tovabb
az egyes problémas eseteket, a ,,betegutak” nehezen megtalalhatok

& nincs szervezett egyiittmikodés, tovabbképzés, tapasztalatitadas, utddnevelés a
szindromatoldgiaban

& a szindromatologiat a gyakorlattdl elrugaszkodott foglalatossagnak tartjak a kollégak

A szakemberek kozos feleldssége a tobbszords fejlodési rendellenességgel sziiletettek szakszerti
diagnosztizalasa. Az ismert tlinetegyiittesek, szindromak fel nem ismerésének hidnya szdmos
kovetkezménnyel jar. A szindréma-gyanas ujsziilottet, csecsemdt észleld orvosnak konziliumot
kellene kérni minden dismorphids, furcsa arci, fogyatékos gyermek esetén. Szamos
kovetkezménnyel jar, ha egy ismert a tiinetegylittes, szindroma azonositdsa nem torténik meg
& A kezelés lehetdsége elmarad
% A sziilék nem kapjak meg a sziikséges felvilagositast a varhatd szovOdményekre, a
betegség kimenetelére vonatkozoan
@ Ujabb testvér vallalasa eltt a genetikai tanacsadas lehetésége elmaradhat, ennek
kovetkeztében a betegség a csaladban megismétlédhet
& A csaldd elesik a szocidlis kedvezményektél (emelt szinti csaladi potlék,
meghosszabbitott GYES), illetve a beteg kimarad a kozgyogyellatasbol

Tapasztalatunk szerint az ismert tlinetegyiittesként azonositott, tobbszords fejlodési
rendellenességek ardnya a fent emlitett okok miatt elmarad a vart értékektdl. Az esetek tlilnyomo
részében csak az alkotd velesziiletett rendellenességeket regisztraljuk, a kivaltd okok,
Osszefliggések ismeretlenek maradnak. A 2006. évi adatbéazisra vonatkozd értékelést az 5. sz.
mellékletben tessziik kozzé.

Fentiek miatt a VRONY 2006-os adatbazisdnak elemzését a bejelentett adatok mindségi
kontrolljat kovetéen a rendellenességet egyenként attekintettikk és pathogenesre alapozott

osztalyozas szerint csoportositottuk.

Az aldbbiakban a fenti modon torténd analizis eredményeit mutatjuk be.
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Az analizis eredménye alapjan a tobbszords rendellenességgel bejelentett 1043 eset 62%-a az izolalt
rendellenességek koz¢é tartozik, mig 38%-uk multiplex anomalia (I. abra).

multiplex 38 %

izolalt 62 %

I. abra Az izolalt és multiplex rendellenességek szazalékos aranya a tobbszoros diagnozissal
bejelentett esetekben

A 2006-ban bejelentett 6sszes rendellenesség, azaz az 5770 eset vagyis az élvesziiletések és dsszes
magzati haldlozdas éves értékére szamolt 49,03 ezrelékes gyakorisag, 89,58%-at az izolalt
rendellenességek alkottadk, amelyeknek gyakorisaga kozel 43,91 ezrelék. A fennmaradé 10,36%-ot a
multiplex rendellenességek (5,07 ezrelékes gyakorisag) és minor kombinaciok (0,03 ezrelékes
gyakorisag) alkottak (II. dbra).

Osszes bejelentett
rendellenesség (N=5770)

49,03 t-,izrelék*
| | ]
I1zolalt (N=5169) Multiplex (N=598) Minor kombinaciok (N=3)
43,91 ezrelék 5,07 ezrelék 0,03 ezrelék
( N\ ( N\
Egyes (N=4639) Kromoszéma (N=253)
39,40 ezrelék 2,15 ezrelék
& J & J
( N\ ( N\
Komplex (N=469) Random kombinacié (N=297)
3,98 ezrelék 2,52 ezrelék
- J - J
4 N\ 4 N\
Szekvens (N=56) Szindréma (N=27)
0,47 ezrelék 0,22 ezrelék
- J/ - J
4 N\ 4 N\
Tobbmezds (N=5) Asszociacio (N=21)
0,04 ezrelék 0,17 ezrelék
& J & J

I1. abra A velesziiletett rendellenességek csoportjai és 2006. éves gyakorisaguk

Az izolalt és multiplex rendellenességek f6 csoportjainak szazalékos megoszlasat abrazolva (III.

crer

rendellenességek csoportja alkotja, amely az izolalt csoport 89%-at képezi. Mellette jelentdsebbnek
az izolalt komplex rendellenességek bizonyultak, amelyek az izolalt rendellenességek 9,07%-at és
az Ossz-bejelentések 8%-at alkottak.

15



Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol

A tobbszords rendellenességek 49,6%-a random kombinacio volt (esetilkben nem sikeriilt
asszociaciot vagy szindromat azonositani), 42,3%-a pedig kromoszoma rendellenesség.

100 -
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50
70 -
%60
50
40 |
30 |
20 |
10 -
0| : g .
izolalt multiplex
B egyes O random kombinacié
O komplex O asszociacio
O szekvens O szindréma
B tbbmezés a. H kromoszoma

III. abra Az izolat és multiplex esetek csoportjainak szazalékos megoszlasa
a VRONY 2006. évi adatai alapjan

Az 0Osszes kromoszéma rendellenesség megoszlasat dbrazolva (IV. é4bra) szembetiind a Down-
szindroma 67%-o0s részesedése, valamint a 13-as és 18-as triszomia 4, illetve 11%-os aranya. A
Turner és Klinefelter-szindroéma gyakorisaga 6, illetve 6%, az egyéb azonositott kromoszdéma
rendellenességek aranya 7% volt.

7%
4%

5%

6%
67%

O Down O Klinefelter
W Turner B Patau (13-as triszomia)
@ Edwards (18-as triszomia) @ Egyéb azonositott

IV. abra A multiplex kromoszoma rendellenességek szazalékos megoszlasa
a VRONY 2006. évi adatai alapjan

Az analizis észrevehetden javitotta a rendellenességek valos gyakorisdganak értékeit. Reméljiik,
hogy a jovOben adatbazisunk megbizhat6saga, mindsége tovabb javul.
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3.2. Szindromolégiai egyiittmiikodés

A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Felligyeleti Osztdlydhoz az elmult év sordn
jelentds szamban érkeztek adatkérések a kiilonbozé szindromdk orszagos el6fordulasi
gyakorisdgara vonatkozoan, igy osztdlyunk arra torekedett, hogy a szindromak és tobbszords
rendellenességek esetében egységes képet alkothasson a hazai viszonyokrol.

A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartdsanak tobb évtizedes gyakorlata,
szakmai felkésziiltsége, tovabbad a bejelentdk ¢és a regiszter kozott mikodd hatékony
kommunikécids halozat tehat lehetdveé teszik, hogy a fejlédési rendellenességek torvény altal eldirt
regisztralasaval parhuzamosan a kozeljovOben létrehozzuk a Velesziiletett Rendellenességek
Orszagos Feliigyeletének miikodési keretein beliil a Magyar Szindroma Regisztert. Tekintettel
arra, hogy a VRONY megfeleld6 miikodési kdrnyezetet biztosithat az egy éves korig felismert
szindromak tervezett - teljes populacios adatokon alapuld — regiszteréhez. Ez alapfeltétele lenne
egy, a jovoben megvalodsitandd visszajelzési rendszernek, amellyel szandékaink szerint
visszajeleznénk a kezeldorvosoknak a feltételezett vagy felismert szindréma/betegségre
vonatkozoan.

A VRONY adatai jo alapot biztositananak a VRONY munkatarsai és szindromoldgusok
kolcsonds egyiittmiikodésén alapuld Szindromoldgiai Munkacsoport szdmara.

Az V. dbra bemutatja a tobbszords rendellenességek bejelentési ardnyaban bekovetkezett
valtozasokat.
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V. abra A tobbszoros velesziiletett rendellenességek bejelentési aranya 2000-2006 kozott

Az adatokbdl kidertil, hogy a tobbszords rendellenességek bejelentése hazankban az elmult évek
soran - hasonldan az Gsszes bejelentés aranyahoz - egyenletesen ndvekedett.

Szamszerlsitve a bejelentéseket, évente mintegy 400-500 azonositott szindrémaval, asszociacioval
¢s random kombindcioval érintett esetet jelentenek be az orvosok, amely 4-4,5 ezrelékes
gyakorisagot jelent (az Osszes sziiletésszamra és az 0sszes magzati halalozasra vonatkozoan) (III.
tablazat).

17



Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol

2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006
BNO10 Rendellenesség csoport megnevezése ) ) ) ) ) ) ) ) ) ) ) ) ) )
szam  ezrelék szam ezrelék szdm ezrelék szim ezrelék szam  ezrelék szam  ezrelék szam  ezrelék
Q86 Vflefzulete.tt malformacios szindromak, ismert 4 003 0 0 0 1001 1 001 0 0,00
kiils6 ok miatt, m.n.o.
Q87 Egyéb meghatirozott, tbb szervrendszert 12 009 10 01 13 013 9 0,09 18 0,8 11 011 36 031
érinté malformacios szindrémak
Q89 E.gyreb velfeszulefett m.n.o. rendelleneseg,ek 7005 10 0. 8§ 008 6 006 17 017 9 009 9 008
kivéve a tobbszordos m.n.o. rendellenességeket
Q87  10bbszdrds, m.n.o. velesziletett 228 201 210 2,15 222 228 226 237 244 2,55 309 3,15 309 2,62
rendellenességek
Q90 Down-szindréma 145 1,27 145 148 160 1,64 134 1,41 152 1,59 151 1,52 171 1,45
Q91 Edwards-szindréma és Patau-szindréma 26 0,23 24 024 29 03 17 0,18 42 044 24 024 39 033
Q92 Egye’b ahlftosomalls, m.n.o. részleges vagy teljes 2 002 10,01 1 001 3003 8 0,08 3003 10,01
triszomiak
Q93 Az autosomak m.n.o. monosomiai és deletioi 0 2 0,02 0 2 0,02 6 0,06 1 0,01 4 0,03
Q95 Kiegyenlitett dtrendezédések és szerkezeti 0 10,01 0 3003 4 004 4 004 4 003
markerek, m. n.o.
Q96 Turner-szindréma 5 0,04 13 0,13 8 0,08 11 0,1 9 0,09 2 0,02 12 0,10
Egyéb meghat. sexchromosoma
2 0,01 0 4 0,04 5 0,05 4 0,04 7 0,07 1 0,01
Q97 rendellenességek néi fenotipus mellett ’
'Egyéb meghat. sexchromosoma
2 2 1 1 1 1 14 12
Q%8 rendellenességek férfi fenotipus mellett 0.0, 6 0,06 § 008 5 005 o0 00 0,
Q99 Egyéb chromosoma-rendellenességek, m.n.o. 4 0,03 4 0,04 1 0,01 4 0,04 7 0,07 0 7 0,06
090-99 Chromosoma abnormitdasok m.n.o. 186 1,62 196 1,99 211 216 184 1,92 240 25 203 206 253 215
Q86-Q99 Osszesen 437 3,86 426 3,76 454 3,99 425 3,81 522 4,66 532 4,62 607 5,16

I11. tablazat A tobbszoros velesziiletett rendellenességek és szindromak gyakorisaga
2000-2006 kozott a VRONY adatai alapjan hazankban

A korabbi években a VRONY munkdjat bemutatod statisztikakban publikalt tdblazatok és
adatelemzések elsOsorban az izolalt velesziiletett rendellenességek bemutatasat tartalmaztak, a
tobbszords malforméciok kiilon csoportbontas nélkiil, csak nagysagrendi bemutatisban szerepeltek.

Ennek f6 oka, hogy a rendellenességeket diagnosztizalé és VRONY-nak jelentdé orvosok
munkéjuk sordn - a viszonylag ritkdbban eléfordulod szindromdkkal -, a gyermek egy éves koraig
elvétve talalkoznak. Az esetek dontd tobbségében a nem til gyakori szindromat alkotd/jellemzo
elvaltozasok, tiinetek nem fedezhetdk fel egyértelmilien csecsemdkorban, igy csak a gyakoribb,
egyértelmiien diagnosztizalhatd szindromak keriilnek bejelentésre. Az esetek tilnyomo tobbségében
a pontos diagnézis a bejelentett velesziiletett multiplex rendellenességek alapjan nem éallithato fel,
de a szindromara, vagy asszociaciokra gyanus esetekre €s a tovabbi célzott vizsgalatok fontossagara
felhivhatjuk a figyelmet.

A tobbszoros rendellenességek pontos bejelentése tehdt kiilonosen fontos feladat, mivel a
multiplex rendellenességek dltalaiban gyakori és sulyos elvaltozdsokat jelentenek és az egy éves
kor alatti haldalozas jelentos részét okozzak. Tovabbi jelentoségiik, hogy érzékeny indikatorai
lehetnek a hatteriikben dllo teratogén vagy mutagén drtalmaknak. A kornyezetben eldfordulo
teratogén dartalmak és mutagén hatdsok, illetve a genetikai (monogén és kromoszoma) dartalmak
sziirésének alapfeltétele a tobbszoros rendellenességek pontos regisztraldsa.

A bejelenté orvosoknak és az érintett csaladoknak nagy segitséget jelentene, ha a
VRONY-nak lehetosége lenne a kérdéses esetekben egyfajta visszajelentési rendszer
kialakitasara, amely lehetévé tenné a diagnodzist pontositasat és a megfelelé gyogykezelés
megkezdését.

A szindromologiai regiszter létrehozasa alapvetéen a gyermekgydgydsz szakma tdmogatasat

is szolgalnd, hiszen a jelentett adatok feliilvizsgalatat és elemzését kovetéen azok regionalis vagy
kistérségi vonatkozéasban is hasznositok.
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Ilyen modon a gyermekgydgyaszok a VRONY mindségének mellett hozzajarulnanak a hazai
multiplex rendellenességek Ossz-gyakorisagdnak felméréséhez €s a tobbszords rendellenességek
szakszer(i besoroldsdhoz is.

A szindromologusi munka jelenleg hazankban csak egyes régiok teriiletén valosul meg,
orszagosan nem. A regiondlis eredmények az egyes régiok teriiletén elhivatott szakembereknek
koszonhetdk, de az adatok nem minden esetben reprezentativak vagy dsszehasonlithatok.

Figyelembe véve, hogy a VRONY torvény altal eldirt joga és faladata, hogy regisztralja a
velesziiletett fejlodési rendellenességeket - igy a tobbszords rendellenességeket, kromoszoma-
artalmakat és egyéb szindromakat is - nincs sziikség egy 0j szabdlyozas segitségével kialakithatd
nyilvantartasra, ,,csak” a meglévd gyakorlat szélesebb korben torténd ismertetésére, illetve
hatékonyabba tételére.

A 2. sz. mellékletben talalhat6 folyamatabra részletesen bemutatja a mar mitkodé VRONY
rendszerével parhuzamosan megvaldsithatd alregiszter mitkodési elvét. Az orszdgos regiszternek
bejelentett esetekb0l meghatarozott szempontok alapjan torténd levalogatassal 1étrehozott
részadatbdzis azokat a malformdcioval regisztralt esetek adatait tartalmazza, amelyek vagy
pontosan aldtamasztott tObbszoros diagnozist jelolnek, vagy feliilvizsgalatukkal feltételezhetd és
igazolhat6 a megfeleld és részletes diagnozis.

Elképzelésiink alapjan az alregiszter mikodtetéséhez a teriiletileg illetékes gyermekgyogyasz
¢és genetikus szakemberek (magzatok esetében a genetikai tandcsadok) altal nyujtott segitséget
szeretnénk igénybe venni, majd az adatok tisztitdsat €s pontositasat kvetden szamukra készitenénk
el a részletes elemzéseket.

A szindromak hazai el6forduldsi gyakorisaganak feltérképezése kozos érdekiink és
feladatunk. A VRONY adatainak elemzése ¢€s feldolgozasa soran nyilvanvalova valt, hogy a
tobbszords rendellenességeket és az egyes malformacidkat a vart értékhez viszonyitva igen kis
szamban jelentenek, mas szindromékat (pl: Down-szindroma) viszont egyre javuld mértékben.
Tekintettel arra, hogy hazankban az emlitett artalmak felismerésének hatékonysaga az egyes
rendellenességek esetében erdsen ingadozo, fontos, hogy a rendelkezésre alld szaktudas és dnkéntes
segitségnyujtas igénybevételével javitsunk a bejelentési gyakorisagokon.

A szindromologiai alregiszter 1étrehozasanak alapveto célja tehat az, hogy a VRONY
hatékony munkavégzésének megvalositasaval magas szinvonali hazai adatbazis alljon a
szakemberek rendelkezésre, ami elosegitheti a mielobbi végleges diagnozis felallitasat.

3.3. Tajékoztatas a minor anomaliakrol

Az elmult évek sordn tobb alkalommal fogalmazodott meg a bejelentést tevd szakemberek
részérél a kérdés, hogy az un. minor anomadliakat kell e jelenteni, ha igen miért és mi a
(nép)egészségligyi jelentdségiik. Az alabbiakban megprobalunk részletes és kimeritd valaszt adni
ezen felvetésekre és reméljiik, hogy a felsorolt példak és tudomanyos eredmények alapjan
nyilvanvalova valik a kérdés fontossaga.

Az un. minor elvéltozasok olyan szokatlan morfologiai megnyilvanulasok, amelyek teljesen
egeészséges személyekben is megjelenhetnek csalddi variansként vagy véletlenszertien (pl.
mongolredd a belsé szemzugban (epicathus), vagy az atlagosnal nagyobb, elallo fiilkagylo). A
kiilonb6z6 rasszokban mas jelek tekinthetok normal varidnsnak és mads jelek szamitanak
anomalidnak, pl. az epicanthus a keleti nagyrasszban altalanosan elterjedt jellemz6 vonas.

Ezek a ,kis jelek” onmagukban artalmatlan jelenségnek tekintheték, nincs komolyabb
egészségiigyi kovetkezményiik. Sokuk inkdbb extrém varidcidnak, vagy normdal varidnsnak
tekinthetd, mint igazi sziiletési defektusnak (az ujsziilottek kb. 10%-aban egy, 1%-aban két vagy
tobb minor anomadlia észlelhetd). A minor elvaltozdsok a fiuknal gyakoribbak, ami fokozott
genetikai és intrauterin sériilékenységiikre utal.
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Gyakorisaguk szamottevoen nagyobb velesziiletett rendellenességgel sujtott személyekben.
Jelentoségiik abban dll, hogy ugyanabban a személyben valo tobbszoros elofordulasuk dltalanos
fejlodési zavarra utalhat.

Az ujsziilott érettsége és a vizsgalat idopontja jelentosen befolydsolja észlelésiiket. A minor
anomaliak értékelésénél, megitélésénél figyelembe kell venni, hogy bizonyos rendellenességek, pl.
retentio testis, egyes hugycso-rendellenességek, vagy az arc minor anomalidinak gyakorisaga
korasziilottekben gyakoribb.

Egyes minor elvaltozasok gyakorisaga az életkor eldrehaladasaval csokken. Korabbi
vizsgalatok arra utalnak, hogy a pozitiv csalddtérténetii ujsziilottek csoportjaban két és félszer
gyakoribb a minor anomaliak eléforduldsa, ami azt jelzi, hogy korrelacié van a minor anomalidk és
a hibas morphogenesisre vald csaladi hajlam kozott. Gyakoribbak hiperaktiv és retardalt
gyermekekben és csalddtagjaikban, mint normal viselkedésti és intelligencidju tarsaik kozott. A
minor anomalidk nem specifikusak, minthogy eléfordulnak poligén 06roklddésti, teratogén,
ismeretlen eredeti, kromoszomalis és monogén oroklédésti artalmak esetén is. fgy pl. a
legobjektivebben vizsgalhatd négyujjas bardazda (kozismert néven majombardzda) Down-
szindromaban, egyéb kromoszoma artalmakban, illetve egyes major rendellenességben, vagy
monogén eredetli anyagcsere betegségekben ¢és ismeretlen eredetli értelmi fogyatékossagban is
eléfordul.

A minor anomalidk koziil azoknak a diagnosztikai jelentsége legnagyobb, amelyek egyes
szindromak jellemzd tiinetei és ritkdk normal populacidban. Néhany jellemzd példa:
@& a praeauricularis fistula: 4-es kromoszéma rovid kar (p) deléci6 , Wolf-szindroma,
congenitalis sliketség, vagy macskaszem-szindréma jele lehet
& a lapatkéz, egyenld hosszl ujjak: Down-szindroma, MPS jellemz6 tiinetei lehetnek
& az epicanthus, tarkotaji borredd, alacsonyan 6 fiilek, négyujjas bardzda egyiittes
el6fordulasa kromoszoéma-rendellenességre utalhat

A minor anomalidk fontosak Iehetnek egyes velesziiletett rendellenességek korai
felismerésében. Ujabb  felismerések szerint korjelzék lehetnek pszichiatriai betegségek
el6fordulasara, és alkalmasnak bizonyulnak a skizofrén betegek kiillonb6z6 csoportjainak
elkiilonitésére. Gyakrabban fordulnak eld szindromakban, enzimopathiakban, agykarosodasban és
malignus betegségekben. Kettonél tobb minor anomadlia esetén fokozodik a rejtett major
rendellenességek és szindromak elofordulasanak valosziniisége. Ezért ezeket a ,kis” jeleket
egyébként tiinetmentes ujsziilottekben is komolyan kell venni (ujsziilottek 1%-a).

A minor anomalidk észlelése és diagnosztizalasa soran kétségtelentiil bizonyos nehézségek meriilnek
fel, amelyek az aldbbiakban foglalhatok ossze:
& az egységes definiciok, diagnosztikai kritériumok hianya, tokéletlensége
@ az egzakt kritériumok hianya miatt jelentds szubjektivitas'
<& nincs ¢les hatar a minor €és a major anomalidk, illetve a minor rendellenességek és
normal variaciok kozott (pl. mandibula nagysaga, fiil forméja)
& egyes minor anomalidk informativ értéke nem teljesen tisztazott, gyakran eltlinnek
gyermekkorban (pl. epicanthus)
Mindezek a korlatok megnehezitik ennek a fontos diagnosztikai segitségnek a széleskori
elterjedését.

A minor anomalidk klinikai jelentésége abban 4ll, hogy

"Az objektiv mérési modszert Waldrop és Halverson (1971) dolgozta ki, amely ,,Waldrop Physical Anomaly Rating
Scale” néven ismert. Ezt a skalat adaptalta Méhes professzor 1988-ban.
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< felhivhatjak az orvos figyelmét a betegben eléforduld stlyosabb rendellenességek
lehetdségére (indikatorai lehetnek durvabb fejléddési hibaknak)

< megkonnyithetik a tobbszords fejlédési rendellenességek, specifikus szindromak
felismerését

< fontos szereplik van a szabad szemmel nem lathato, stlyos abnormalitasok
felismerésében

< lehetdséget nyljtanak a prenatalis, peri- ill. postnatalis karosodasok elkiilonitésére
(néhany minor anomalia utalhat a karosodas id6pontjara az organogenezisben)

“ a tObbszOrés minor anomalidk kombinacidja mdas kockdzati tényezdkkel
(intrauterin novekedési retardacid ¢€s pozitiv csaladtorténés) egyiitt specialis
diagnosztikai értékii

A hazi gyermekorvosok és a védonok a minor elviltozasokat, mint “gyanujeleket”
regisztraljak az ujsziilottek-csecsemok torzslapjan. Az, hogy az elvaltozas egyre szembetiinobb lesz,
vagy pedig elveszti jelentoségét, a gondozas folyamatabol kévetheto. Sokat segitene a probléma
esetén egy konzultacios lehetoség specialis képzettséggel rendelkezo szakemberekkel, valamint egy
modszertani anyag készitése és kozreadasa, hogy mit figyeljenek, mit régzitsenek a torzslapon.

Bizonyos gyogyszerek terhesség alatti szedése (pl. phenobarbital tartalmii nyugtatdk),
jelentds kockazatot jelent az arc anomalidk eldfordulasa szempontjabol, tovabba az epilepszia-
kezelésére szolgdldo gyogyszerek minor anomalidkat okozo hatdsarol a szakirodalom ugyancsak
beszamol.

Az IV. tablazat bemutatja, hogy milyen minor anomalia kombinéaciok esetében kell major
CA-ra gondolni.

Minor CA-kombinaciék Rejtett major CA
Kis mandibula, alacsonyan 4allo fiilek, négyujjas barazda,| VSD
clinodactylia
Epicathus, mongol szemrés, hypertelorizmus, négyujjas bardzda | VSD
Anti-mongol szemrés, gotikus szdjpad, négyujjas barazda ASD
Hypertelorismus, majombardzda 47,XXY
Anti-mongol szemrés, négyujjas bardzda Mucoviscidosis
Anti-mongol szemrés, hypertelorismus, praeauricularis csomo Epeut aplasia
Hypertelorismus, tavoli mellbimbok Polycystas vese
Epicanthus, tavoli mellbimbok Hypoplasias vese
Kiemelked6 nyakszirt, gotikus szajpad, négyujjas bardzda Hydronephrosis
Jarulékos mellbimbd, rovid sternum Hydronephrosis

IV. tablazat Minor CA-kombinaciok elofordulasa, rejtett major CA-k esetében

A kozelmultban tragikus hirtelenséggel elhunyt Méhes Karoly - akinek a nevéhez flizédik a
minor anomalidk jelentdségének felismerése, és aki fontos kovetkeztetésekre jutott a rejtett szervi
eltérések, esetleg késobb jelentkezd sulyosabb szovodmények kockazatinak jellemzésével - az
alabbi javaslatokat fogalmazta meg a minor anomalidk jovébeni teenddvel kapcsolatban:

1. torekedni kell objektiv mérési modszerek kidolgozasara a patholdgias és normal
allapot elkiilonitésére, bar sok esetben erre nincs lehetdség (hypertelorismus vagy a
tavoli emlébimbok megitélése)

2. ki kell zarni a csaladi variaciot, (pl. kicsiny all, epicanthus, négyujjas barazda,
praeauricularis csomd, lehet dominansan 6rokl6dd vonas is)
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3. figyelembe kell venni a rasszdifferencidkat is (epicanthus, négyujjas redd azsiai
népeknél gyakoribb, romékban hasadt nyelvcsap, epicanthus Szeged kornyékén
gyakoribb)

4. kivanatos lenne, hogy minden neonatologust és gyermekorvost képezzenek ki a
minor anomalidk felismerésére. Fontos lenne, hogy tobb gyakorlati tapasztalatra
tegyenek szert a szindromak ¢€s rejtett major malformaciok diagnosztizalasa céljabol

A VRONY-ba bejelentett esetek értékelése soran egy major €s egy minor rendellenesség
el6fordulasakor az utobbit nem vettiik figyelembe, igy a szingularis csoportba soroltuk (a multiplex
rendellenesség feltétele, hogy két major rendellenesség forduljon eld). Viszont egy major és két
vagy tobb minor rendellenesség eléforduldsakor az eset multiplex kategoriaba kertilt.

A minor anomalidk bejelentése a VRONY részére teriiletileg igen eltéro és tobbnyire
esetleges, véletlenszerii. Ez a hianyossag a multiplex rendellenességek, a human teratogének
okozta artalmak és szindromak azonositasiban jelentés veszteséget okoz. Bizonyos
kromoszéma-rendellenesség okozta szindromak esetén féleg minor anomalidk (pl. ,,furcsa arc™)
fordulnak eld, amelyek bejelentése és kezeldorvosnak valo visszajelzése révén korabban adddhatna
lehetdség a végleges diagnodzis felallitdsara €s a megfeleld terapia alkalmazasara.

3.4. A cardiovascularis rendellenességek koreredeti vizsgalata

A cardiovascularis rendellenességek a leggyakoribb fejlodési rendellenesség csoportot
képezik (sziiletéskori gyakorisdguk 1%), és igen jelentds a részesedésiik a csecsemdhaldlozasban,
az operacios koltségeik pedig jelentdsek. A szivrendellenességek vizsgélata kiemelt témaja szamos
nemzetkozi kutatasi tervnek. Koreredetiik kevéssé ismert, pedig ez feltétele lenne megeldzésiiknek.
Ezt a célt segiti az osztalyunk altal megpalyazott és sikeres elfogadast nyert ,,A cardiovascularis
rendellenességek koreredeti vizsgéalata” cimti ETT 2006-2010 palyazat.

A hazai Koroki Monitor eset-kontroll adatbazisa, 1980 és 1996 kozott 4.479 sziv-rendellenes
eset adatait tartalmazza. Az esetek dsszehasonlito elemzése az egészséges kontrollokkal (N=38.151)
¢és egyeb rendellenes kontrollokkal (N=18.364) egyediilallo lehetdséget kinal a korokok feltarasara.
A tobbvaltozos regresszids modellek segitségével figyelembe vessziik a varandosag alatti hatasokat
(anyai betegségek, gyogyszerszedések, terhességi komplikaciok, foglalkozasi artalmak), az
¢desanyak demografiai (¢életkor, sziilési sorrend, stb.) és szocialis helyzetét, munkahelyi hatésait is.
Jelenleg csupan néhany kiilsd koreredeti tényezd (rubeola-virus, anyai diabetes mellitus,
isotretinoine, etretinate) ismert a cardiovascularis rendellenességek (Congenital Cardiovascular
Anomalies, CCA-k) koreredetében, amelyek a velesziiletett sziv- és érrendszeri rendellenességek
kevesebb, mint 3%-4t magyarazzak. Figyelembe véve heritabilitdsanak mérsékelt szintjét, a kiilsé
korokok sokkal nagyobb szerepet jatszhatnak létrejittiikben. Ezek feltdrasa egyben megeldzésiiket
is segitené.

Ilyen nagy esetszamu eset-kontroll adatbazis analizisére eddig még sehol a vildgon nem keriilt
sor. A meglévé szakmai felkésziiltség jo esélyt teremt ujabb korokok feltdrasara. Az elemzés
kezdete elétt a VRONY-ba bejelentett eseteket attekintve kisziirtiik azokat, akiknél csak k.m.n.
szivrendellenesség szerepelt diagnozisként. Ezeket a diagndzisokat a Gottségen Gyorgy Orszagos
Kardiologiai Intézet Gyermeksziv Centrumanak segitségével jelentds szamban sikeriilt pontositani.

Az elsO Iépésben a 4.479 CCA esetet morfologiai csoportokra bontottuk (truncus communis,
nagyér transpositio, Fallot tetrad, ventricularis septum defectus, atrialis septum defectus II. tipus,
bal-szivfel hypoplasia, patent ductus arteriosus, coarctatio aorta, egyéb aorta rendellenességek,
pulmonaris stenosis/atresis, billentyli rendellenességek ¢€s egyéb komplex CCA-k). Mésodik
lépésben az egyes cardiovascularis tipusokat az egészséges kontroll parjaikkal hasonlitjuk 0ssze az
illesztett logisztikus regresszids modell segitségével. A koéroki tényezdket az egyes CCA-k kritikus
iddszakaban értékeljiik. Harmadik 1épésben az egyes CCA-kat az egyéb rendellenességgel sziiletett
kontrollok adataival hasonlitjuk Ossze a visszaemlékezésbdl szarmazd torzitdsok csokkentése
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érdekében. Ezt kovetden csak az orvosilag dokumentalt koreredeti tényezdket értékeljiik a fenti

modellekben.

Az V. tablazatban - vizsgéalatunk részeredménye alapjan - bemutatjuk a kamrai szivsovény
terhességi kimenetel alapjan torténd elemzését.

Eset Illesztett Osszes Rendellenes
kontroll kontroll kontroll
(N=910) (N=2,189) (N=38,151) (N=18,364)
No. % No. % No. % No. %

Fiu-lany arany 441 48.5 1,132 51.7 24,799 65.0 12,604 68.6
Elvesziiletés 907 99.7 2,189 100.0 38,151 100.0 17,880 97.4
Halvasziiletés 3 03 0 0.0 0 0.0 381 2.1
Terhesség-megszakitas 0 0.0 0 0.0 0 0.0 103 0.6
Ikrek 16 1.8 36 1.6 410 1.1 309 1.7
Korasziilés 106 11.6 191 8.7 3,496 9.2 3,035 16.5
Alacsony sziiletési suly 144 158 231 10.6 2,167 5.7 3,683 20.1

Mean S.D. Mean S.D. Mean S.D. Mean S.D.
Sziiletéskori terhességi hét 391 24 393 24 394 21 38,6 33
Sziiletési suly 3,074 627 3,176 591 3276 511 2978 711

V. tablazat A kamrai szivsovény rendellenességeinek

terhességi kimenetel alapjan torténo elemzése

A nemek megoszlasat értékelve a VSD-vel vilagra jott gyermekek kozott, inkabb lany talstly
a jellemzd, az egyéb malformacioval sziiletett kontrollok kotott, viszont jelentds fiti tobblet
¢észlelhetd (feltehetden a férfi nemi szerveket érintd rendellenességek magas szamanak regisztralasa
miatt). A halvasziiletésre €s terhesség megszakitdsra vonatkozd adatok értékelésénél figyelembe
kell venni, hogy a kontrollok valasztasanak feltétele az élvesziiletés. Mind a sziv-rendellenes esetek,
mind a rendellenes kontrollok csoportjdban jellemz6é a korasziilottség és az alacsony sziiletési
sulyuak aranya. Az eseteknél a terhességi hét atlaga csak kismértékben marad el az illesztett és
Osszes kontroll atlagatol. A sziiletési suly alacsonyabb atlagértékei ezért a méhen beliili enyhe
retardaci6 jeleként értelmezhetok.

3.5. Az archasadékos rendellenességek nemzetkozi vizsgalata

Az archasadékos rendellenességek (Cranio-Facial Anomalies, CFA) a velesziiletett
rendellenességek valtozatos csoportjat alkotjak. Az ajak- és/vagy szdjpadhasadék el6fordulasi
gyakorisagat (1:500-1:700) jelentdsen befolyasolja a geografiai és etnikai hovatartozas. A
rendellenességgel kapcsolatban felmeriild anyagi és pszichés megterhelés az érintettek ¢és
csaladjaik, illetve a tarsadalom szaméra is jelentds. Az archasadékok mintegy 80%-a
multifaktoridlis eredetli (genetikai és kornyezeti), igy a korokok hatterében szerepet jatszo
kornyezeti tényezok feltarasaval jelentdsen javithatdo megeldzésiik.

A WHO 2000-ben meghirdetett humangenetikai programjanak részeként fogalmazta meg az
archasadékok nemzetkozi kutatdsanak gondolatat €s inditotta el az ICBDSR (International
Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research) szervezetével egyiittmiikddésben, azt a
tobb éves vizsgalatot, amelynek segitségével kidolgozza a nemzetkozi egyiittmiikodés hatékony
modjat és teljesiti a project célkitlizéseit. A WHO tamogatasaval késziild nemzetkozi
egylittmikodésiink keretében (The International Collaborative Research on Craniofacial
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Anomalies Project, ICFA) az archasadékok genetikai alapjait; 6roklott tényezdk és a kornyezeti
faktorok kolcsonhatasait; megeldzésiik lehetdségeit; €s optimalis kezelésiiket vizsgaljuk.

Az ICBDSR rémai kdzpontja a szervezet tagregiszterei altal gyiijtott adatok elemzését illetéen
az alabbi hdrom f0 iranyt hatarozta meg az archasadékok elemzésének teriiletén.

., Vilagméreti” adatbazis kialakitasanak eldsegitése a 1étezd adatbazisok felhasznalasaval
és Osszesitésével, az 1j adatbazis bovitésének ¢és kiterjesztésének tdmogatasa

= A gylijtott adatok kutatasi eredményeinek hitelesen bemutatasa €s azok felhasznalasa a
lehetd legmagasabb szinvonalil megeldzés eldsegitése érdekében

& Specialis €s civil szervezetek 0sztondzése, hogy adataik rendelkezésiikre bocsatasaval -
kolesonds informélads utjan - segitsék az archasadékos rendellenességek koreredeti
kutatésat.

A vizsgalat alapvetd célja, hogy csokkentse az egyes orszagok kutatasi terheit, nemzetkozi
kollaboraciorévén egységesen hatdrozza meg a kutatds iranyat és az 4ltalanos statisztikai-
epidemiologiai elemzés kritériumait. A VI. tdblazatban a kozép/kelet eurdpai tagregiszterek altal
kiildott, elemzések alapjaul szolgald adatokat mutatjuk be.

Total Total Total 95% CI Total
Registries Years cases births  rate*10,000 rate*10,000
Austria-Styria 2001 14 10,05 13,93 7,62 23,37
Croatia 2001-2002-2003 17 16,739 10,16 5,92 16,26
2001-2002-2003-
Czech Republic 2004 577 375,947 15,35 14,1 16,65
2001-2002-2003-
France-Central East 2004-2005 574 531,63 10,8 9,93 11,72
France-Paris 2002-2003 129 77 16,75 13,9 19,92
France-Strasbourg 2001 26 13,86 18,76 12,2 27,49
Germany-Mainz 2001-2002-2003 27 9,443 28,59 18,8 41,6
Germany-Saxony 2001-2002-2003-
Anbhalt 2004-2005 201 87,458 22,98 19,9 26,39
2001-2002-2003-
Hungary 2004-2005 497 385,714 12,89 11,7 14,07
2001-2002-2003-
Slovak Republic 2004-2005 415 258,112 16,08 14,5 17,7
Switzerland - Vaud 2001-2002-2003 36 20,942 17,19 12 23,8
Total 2496 1,770,156 14,1 13,52 14,62

VI. tablazat Az ICFA vizsgalat kozép-, és kelet-eurdpai résztvevo regiszterei

A tobb mint 6 éve folyd vizsgalat tovabbi feltart Osszefliggési ¢és eredményei a
http://www.who.int/genomics/anomalies/cfadatabase/en/index.html internetes oldalon talalhatok.
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4. Kiemelt rendellenességek eléfordulasi gyakorisaganak idésoros elemzése

A VRONY nemzetkozi jelentési kotelezettsége soran megkiildi a kozpontnak egyes kiemelt
rendellenességek eléforduldsi gyakorisdgat. A nemzetkdzi szervezet éves jelentései lehetdséget
kindlnak arra, hogy a hazai gyakorisdgokat Osszehasonlithassuk mas orszagokban észlelt
gyakorisagokkal és a hazai trendek alakuldsat elhelyezhessiik vildgviszonylatban. Az iddsoros
elemzés felhivhatja a figyelmet a novekvd vagy csokkend trendek hatterében valoszintisithetd okok
feltarasara. A rendszeresen jelentett 15 rendellenesség koziil jelentésiinkben hdrom - a korabbi évek
tapasztalat alapjan legnagyobb érdeklodést kivaltd - rendellenesség gyakorisag-valtozasait
mutatjuk be az elmult évek bejelentései alapjan.

4.1. Veldcsozarodasi rendellenességek idésoros elemzése

A veldcsOzarddasi rendellenességek (VZR) a leggyakoribb velesziiletett major fejlédési
rendellenességek kozé tartoznak. Koreredetiiket tekintve multifaktorialisak a legtobb VZR-et tobb
,»Kis” gén egyiittes hibdja és a koreredetiikben szerepet jatszo artalmas kdrnyezeti tényezok egyiittes
hatasa okozza. Valtozo stlyossdgban fordulhatnak eld. Legf6bb megnyilvanulasi formai: agyveld-
agykoponya hiany, nyitott gerinc, agyhartya-agyveldsérv.

Adataink alapjan (VI. abra) a hazai VZR-ek esetében enyhe emelkedd trendet figyelhetlink
meg. Ennek oka valésziniileg a bejelentési fegyelem javulésa.
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VI. abra Veldcsozarodasi rendellenességek elofordulasi gyakorisaga 1996-2006

1932 o6ta ismert tény, hogy a vitaminhianynak szerepe lehet egyes velesziiletett fejlodési
rendellenességek kialakuldsaban. Hibbard és Smithells 1965-ben megfigyelte, hogy a B11-vitamin
(folsav+folat) hianyos terhesek gyermekeiben gyakoribbak a fejlédési rendellenességek. A jelentds
szaml szakirodalomi hivatkozdsok alapjan ismert, hogy a velOcsézarddasi rendellenességek
megeldzésében a periconceptionalis idészakban torténd folsav poétlas alapvetd szerepet jatszik. (A
folsav bevitel a fogamzast legaldbb 1 honappal megel6zd, majd a terhesség elsé 3 honapjaban
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torténd fogyasztasat jelenti, tekintettel arra, hogy a vel6csd fejlddése a fogamzastdl szamitott 28.
napon befejezddik) (4. sz. melléklet).

A legujabb kutatdsok szerint a VZR és sziv-nagyér fejléddési rendellenességek kialakulasa
nem kizardlag a taplalék és taplalkozas hianyossagainak a rovésara irhatok hazankban, hanem az
emberek jelentds részében eléforduld specifikus génhibdra vezethetdk vissza (egy hibasan miikodo
gén miatt szervezetlink nem tudja bontani a metabolizmus sordn keletkezé mérgezd homociszteint).
Ennek ellenére, a kiilfoldi adatok alapjan egyértelmii, hogy azokban az orszagokban ahol biztositjak
az ¢lelmiszerek folsavval torténd dusitasat, illetve népszerlsitik a folsav magzati fejlédésre
gyakorolt jotékony hatasait, ott folyamatosan cs6kken a VZR eldfordulési gyakorisaga.

Korabbi vizsgalatunk sordn felmértiik az anyak folsavval kapcsolatos ismereteit, ¢és
eredményeink alapjan kimondhatd, hogy a magyar anyak ~40%-a alkalmazott (bevallasuk alapjan)
folsav-kiegészitést terhességiik alatt; de kevesebb, mint 10%-uk kezdte azt a fogamzas eldtti
idészakban, amikor a folsav protektiv hatdsa érvényesiil, tovabba az anydk 85%-a a nemzetkozi
ajanlasokhoz viszonyitva kisebb dozisban szedte a folsavat.

A veldcsdézarddasi rendellenességek és prenatalis diagnosztikajuk gyakorisaganak abrazolasa
soran (VII. abra) ugyancsak enyhén emelkedd trend figyelheté meg, amely koveti az eléfordulési
gyakorisagot, de jelentds javulas nem észlelhetd az évek sordn.
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VII. abra A vel6csozarodasi rendellenességek, és a prenatalisan felismert esetek
el6fordulasi gyakorisaga 1996-2006

Attekintve a grafikonok stagndlo és enyhén emelkedd adatait egyértelmii, hogy hazdnkban
is siirgeto feladat lenne az elsodleges megeldzés gyakorlati mdodszertandnak kidolgozdsa és
magas szinvonalu, hatékony kivitelezése.

4.2. Ajak- és/vagy szajpadhasadékos rendellenességek idosoros elemzése

Az archasadékok a velesziiletett fejlddési rendellenességek gyakori, stlyos artalmai. Az
izolalt ajakhasadék, szdjpadhasadékkal vagy szajpadhasadék nélkiil (cleft /ip + cleft palate, CL
+CP), és a hatso szdjpadhasadék (posterior cleft palate, PCP) kiilonb6zé genetikai hatérrel
rendelkezd rendellenességek, ezért nagyon fontos az  elemzések soran elkiiloniteni Oket.
Kialakulasuk genetikai és kornyezeti hatasok interakcidjara vezethetd vissza.

Koreredeti vizsgélataink alapjan kimutattuk, hogy a folsav szedése a terhesség elso
trimeszterében csokkentheti az archasadékok kialakuldasanak esélyét, ugyanakkor néhany anyai
betegség kockdzati tényezoként igazolhatd az izolalt archasadékok kialakuldsaban: megfazas;
influenza (esetleges teratogén hatdsa elsdsorban a 14zzal magyarazhatd), herpesz, gyomor-bél hurut,
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hugyholyag-gyulladas, illetve az epilepszia és az angina pectoris (esetiikben feltételezhetd a terapias
gyogyszerek negativ hatdsa) novelhetik az archasadékok kialakuldsanak kockazatat.
A CL£CP és PCP gyakorisagat tekintve az elmult hét év soran szignifikdns kiugras nélkiili

kisfoki emelkedd tendencia figyelhetd meg mindkét rendellenessége esetén a VRONY adatai
alapjan (VIIL. abra).
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VIII. abra Az ajak- és/vagy szajpadhasadék valamint a hatso szajpadhasadék
ezrelékes gyakorisaga 2000-2006 kozott a VRONY adatai alapjan

A IX. abréan az archasadékos rendellenességek 0ssz-gyakorisagat (élvesziilottek és magzatok)
a prenatalisan felismert esetek nélkiili gyakorisagat dbrazolva megfigyelhetd, hogy a két gdrbe
majdnem fedi egymast a vizsgalt években. A két gyakorisagi mutatd kiilonbsége adja a prenatalis

diagnosztika segitségével felismert eseteket, amely minden évben igen kevés (szamszeriisitve
évente 3-5 esetet jelent).
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IX. abra Az ajak- és szajpadhasadékok (6sszes eset), valamint a prenatalisan felismert
esetek nélkiili rendellenesség gyakorisag 2000-2006 kozott

Adataink arra utalnak, hogy hazankban a prenatilis diagnosztika segitségével csak
kevés archasadékos esetet ismertek fel, vagy azok nem Keriiltek bejelentésre. A korai
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felismerés azért lenne fontos, hogy az érintett sziillok lelkileg és a miitéttel kapcsolatos
gyakorlati teendékkel kapcsolatban is felkésziilhessenek a rendellenesé gyermek érkezésére.
Az archasadékok koreredetében szerepet jatszo kiilsé provokdlo tényezok (pl. laz)
kikiiszobolése és a megelozése elosegitése érdekében fontos lenne az influenza elleni oltds
bevezetése a gyermeket tervezd nék korében, valamint a laz megfelelé kezelése az influenza
diagnosztizalasa utan, és a folsav/multivitamin szedése a perikoncepciondlis idoszakban a
terhesség 12. hetéig.
4.3. Kromoszoma rendellenességek idésoros elemzése

A kromoszoma-rendellenességek eléfordulasi gyakorisdga - a VRONY adatbazisdban - ~2
ezrelék korili. A 2006. év adatai alapjan a kromoszéma rendellenességek hazai megoszlasat
tekintve, a 253 bejelentett kromoszoma rendellenesség (100%) tipus-megoszlasa az aldbbi volt:
Down-szindroma 67,58% (N=171), Patau-szindroma 3,95% (N=10), Edwards-szindréma 11,46%
(N=29), Klinefelter-szindroma 5,53% (N=14), Turner-szindroma 4,71% (N=12) ¢és egyéb
kromoszdéma rendellenességek 6,71% (N= 17).
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X. abra A fobb kromoszoma anomaliak ezrelékes gyakorisaga,
2000-2006 kozott a VRONY adatai alapjan

Grafikusan abrazolt adataink szerint (X. ébra), a vizsgalt iddtartam alatt a f6bb kromoszéma
rendellenességek gyakorisaga enyhén emelkedett. Ennek oka lehet egyrészt a folyamatosan javuld
prenatalis diagnosztika segitségével felismert jelentds szamu eset (XI. és XII. 4bra), masrészt a
VRONY-nak egyre ndvekvd szamban szolgéltatott bejelentés.

Bejelentéseink gyakorisdga megfelelnek a nemzetkozi trendeknek.

09+

ezrelék

06

03+

00

2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006

—&e— Dow n 6sszes eset prenatalisan felismert esetek



Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol

XI. abra A Down-szindroma gyakorisaga a terhesség kimenetele szerint
2000-2006 kozott

A leggyakoribb kromoszéma-rendellenességnek szamité Down-szindroma Osszes regisztralt
esetét ¢s a prenatalis diagnosztika segitségével felismert eseteket dbrazolva nyilvanvald, hogy a
prenatalis diagnosztika gyakorisdga nemcsak koveti az évente emelkedd esetszamokat, hanem az
abrazolt 7 év alatt kozel dupldjara is emelkedett. Adataink alapjan kijelenthetd, hogy a Down-
szindroma prenatalis diagnosztikdja igen jelentos javulassal azonos szinten all, az europai vagy
tengerentuli prenatalis diagnosztika hatékonysdagaval. (Sajnos, a prenatdlis diagnosztika teriiletén
tobb - ugyancsak jol diagnosztizalhato -, rendellenesség esetén ezt nem lehet elmondani, mivel azt
nagy teriileti €s nagysagrendbeli kiilonbségek jellemzik.)

2006

2005 |

2004 |

2003 |

2002 |

2001 |

2000 |

XII. abra A Down-szindroma prenatalis diagnosztikajanak alakulasa
2000-2006 kozott a VRONY adatai alapjan
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XIII. abra A Down-szindroma prenatalis diagnosztikajanak regionalis abrazolasa a
VRONY 2006. év adatai alapjan

A Down-szindroma emlitett, igen magas szinti prenatalis diagnosztikéja esetében ugyanakkor
érdemes elgondolkodni a térképes abrazolds segitségével bemutatott teriileti differencidk okan és
megoldasuk lehetdségein.

5. A VRONY 2006. évi adatainak statisztikai feldolgozasa
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1. tdblazat A velesziiletett rendellenességek bejelentési ardanya ezrelékben, megyék szerinti bontdasban 1986-2006 kozott

MEGYE 1986 | 1987 | 1988 | 1989 | 1990 | 1991 | 1992 | 1993 | 1994 | 1995 | 1996 | 1997 | 1998 | 1999 | 2000 | 2001 2002 (*) 2003 (*) 2004 (%) 2005 (*) 2006 (*)
Baranya 43,1 32,8 (40,5 [43,3 37,1 46,9 |a1,1 [31,1 |26,9 |21,1 [12,9 |7.3 [12,0 |22,7 27,1 [36,8 [25.4(21.3) 209(17,6)  [392(334) [63.7(53.8) [60,2 (51,8)
Bics-Kiskun 51,1 [46,8 49,6 [a1,9 |43,9 [43,8 [34,3 |34,4 [28,3 |37,1 [29,1 [30,6 [30,3 35,5 [46,8 [69,6 [80,5(68.8) 858(72,0) [68.8(58,7) [107,6(91,7) 91,4 (78,4)
Békés 27,3 25,4 27,6 [33,0 36,0 [29,2 |27,1 [21,2 |26,4 [30,3 [30,5 [34,0 [43,3 [34,2 [34,1 [50,7 [43,7(37.3) 626 (534)  [72461,7) [59.6(51.0)  [53,6 (44,4)
Borsod-Abaiij-Zemplén 38,6 (34,5 |46,6 [40,8 [37,8 [28,6 [20,9 |29,0 [26,1 |28,4 [25,6 [23,0 |24,8 25,6 [23,6 [356 |36,1(30,7) 42837,1) 468399 [35230.1)  |50,5 (43,4)
Csongrid 40,7 27,8 [27,8 [19,6 [25,3 [32,6 [31,5 (23,0 [19,1 [22,8 [14,5 ]13,0 [22,0 |21,3 [19,9 [30,0 [39,1(33.4) 418356) [675(57.6) |[18.3(66.6) 57,9 (48,9)
Fejér 47,4 40,5 [56,3 [38,9 41,1 [33,7 28,7 (28,2 [27,9 |26,3 [24,1 17,1 22,3 |27.8 [23,7 [350 [472@41D) 397342  [40,1(342) [532(455)  |36,6 (31,5)
Gyér-Moson-Sopron 64,6 [48,1 |45,2 [34,4 [33,8 [30,0 [17.6 |21,6 [31,8 [28,9 [28,3 [19,1 |23,9 [29,4 |22,9 [345 |564 48,1) 61,1(51,8)  [53.0451) [51,043.9)  |46.4 (39,8)
Hajdu-Bihar 294 (25,3 28,4 25,5 21,7 [15,6 15,3 [13,2 15,4 [18,6 [8,4 [6,4 [18,6 [13,8 14,7 [197 [362(31,3) 3483000  [777(66,2) [86,4(733) 854 (72,5)
Heves 26,7 39,8 (32,6 [38,2 24,2 [26,0 [39,4 (43,4 [390,1 [44,9 (36,8 [30,1 [29,4 [32,1 (40,5 [424 [355@31,0) 350(304) [443(378) 3613611  |58,8(49,8)
Jasz-Nagykun-Szolnok 30,8 34,1 28,6 [24,9 [29,4 [23,1 19,5 [18,9 17,4 |18,2 22,0 |14,8 [23,7 |17,7 [38,1 [39,0 452 (38,9 46,6 (394) 4133352 [393(32.8)  |48,5 (41,0)
Koméirom 49,6 43,6 67,7 [25,0 34,6 [21,7 20,2 [210 [18,3 [30,2 [22,2 J10,9 [18,2 |17,7 [28,5 [40,7 [40,9 34.,8) 355(304) [50.843,3) [508(43.2) 60,2 (51,2)
Négrad 24,5 19,8 14,4 [55,9 [48,2 [32,8 [25,9 (24,8 [36,8 [359 [34,3 |29,9 [27,9 |22,8 [23,6 (197 [35.530.,6) 68,6 (585 [87.1(743) [619(52.7) 91,8 (77,5)
Pest 50,4 (43,3 38,8 [15,4 |20,3 [17,9 [17,0 13,3 [16,0 24,5 19,9 [13,4 |14,8 [18,2 22,3 [21,5 |20,8(18,0) 237(20,5  [32,0(7.2) [39.033.6) 42,9 (37,1)
Somogy 46,6 38,9 [35,5 [40,7 |58,7 55,9 [47.2 50,8 53,6 [43,8 [35,4 |19,4 [21,9 |39,6 [41,4 [349 [383(32,9 299(254) 562479 [59.6(51.3) |80,6 (68,2)
Szabolcs-Szatmar-Bereg 31,1 (26,4 26,3 [aa,1 |a1,7 [30,6 [21,0 19,2 [24,2 26,7 |25,4 |12,5 |18,5 |24,6 [22,7 |26,5 [32,9(28,7) 324281  [408(348) [509(43.6) |52,8(45,7)
Tolna 19,9 [24,6 [37.6 [32,7 [26,9 25,3 |24,7 20,1 [23,7 [13,1 [24,5 16,2 [24,7 19,3 |44,1 [417 [543 (47,0) 50,6 (43,7)  [73.6(62,7) [46.9403)  [72,3 (60,8)
Vas 43,1 44,3 [41,9 [50,9 [39,4 [26,4 17,8 [14,0 |17,1 [13,7 l6,4 3,2 [7,9 58,6 [61,8 [475 [44.5@38.4) 402345  |558(47.6) [451(39,0) [45,8 (39,6)
Veszprém 70,9 (56,2 60,8 [57,0 |60,1 [67,0 (48,6 [43,0 [54,9 |36,0 [23,5 [21,6 |40,5 [43,7 [40,8 [708 |68,1(57,5) 66,5(563)  [82,5(704) [90,7(76,9) 87,2 (73,4)
Zala 37,8 (28,0 38,7 [32,0 [30,0 [36,3 (27,3 34,9 [31,7 24,3 |26,4 [20,4 |28,1 [28,9 [30,6 [399 [42,9(36,9) 41,6359  |1159(98,9) [142.4 (122,7) |115,9 (100,1)
Budapest 29,4 21,4 [20,0 [27,4 26,1 [22,1 |15,2 [15,0 |15,6 [33,0 [16,9 |12,8 [13,2 |15,6 [14,2 [147 [1820152) 169 (14,1)  [28,5(242) [290249  [40,5 (34,8)
Orszagos 37,9 32,9 (34,5 [34,1 [34,1 [29,9 |25,8 (23,7 [25,1 [28,6 22,5 |16,8 (21,4 |26,5 (27,1 (331 [37,3(319) 383(32,7)  |51,8(44,1) [543463) 57,5 (49,0)

1986-2003: velesziiletett rendellenességek / élvesziiletéstkéséi magzati halalozas;

*2002-2006: velesziiletett rendellenességek / élvesziiletés+ Gsszes magzati halalozas;
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A velestziiletett rendellenességek bejelentési, illetve eldfordulasi aranydanak jellemzése

Az 1. tablazatban bemutatjuk a velesziiletett rendellenességek bejelentési értékeit - ezrelékben
szamitva - megyék szerinti besorolasban. 2006-ban az egyes megy¢kbdl és a fovarosbol bejelentésre
keriilt esetek eléfordulasi gyakorisagat kétféle szamitasi modszer szerint tlintettiik fel.

a.) az oszlopban elsé helyen all6 szamok mutatjak az élvesziiletések és a késoi magzati
haldlozasok alapjan szamitott gyakorisagi mutatokat.

b.) a zardjelben lathatod értékek viszont az élvesziiletésekre és az osszes (korai + kozépidos +
késdi) magzati haldlozdsra szamolt rendellenességek gyakorisdgat mutatd aranyszamok?.

Az 1985-2001 év értekei csak a régi szamitdsi mod szerint szerepelnek a tablazatban, viszont
2002-2006 kozott, a metodikai mddositas hatdsanak értékelése céljabol mind a régi, mind az Uj
gyakorlatnak megfeleld értékeket feltiintettiik (utobbit *-gal jeldlve, zardjelben).

A VRONY éves jelentésben kozolt tablazatokban, illetve a részletes szoveges értékeléskor - a
korabbi évekkel valo 6sszehasonlithatosag miatt -, legtobb esetben, €és az idei évben is a régi mddszer
szamitasi gyakorlatat vettiik figyelembe. A VRONY bejelentések ardanya 2006-ban az elozd évekhez

képest tovabb novekedett, (1. abra) a 2005-ben észlelt 54,3 ezrelékes értékrol 57,5 ezrelékre
(p<0.0001)°.
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1. abra A velesziiletett fejlodési rendellenességek bejelentésének orszagos trendje

Az elmult tiz év soran a bejelentésre keriilt esetek aranya 33%-kal novekedett. Ez a ndvekedés
azonban nem feltétleniil jelenti a fejlédési rendellenességek prevalencidjanak emelkedését, hiszen
évrol évre javul a bejelentési fegyelem, és gyakoribba valt a prenatalis diagnosztika is.

A 2006-ban észlelt 57,5 ezrelékes rendellenesség gyakorisag tobb mint hdromszorosa az 1997. évi
minimum értéknek (16,8 ezrelék), és kétszerese a 2000-ben tapasztalt gyakorisagnak (27,1 ezrelék).

@ Valtozatlanul elsdsorban megyei bontdsban végziink dsszehasonlitdé elemzést, amelynek
soran bemutatjuk, hogy az orszagos atlaghoz képest hogyan alakult az egyes megyékben

a velesziiletett rendellenességek gyakorisaga. Ezt kovetden roviden kitériink a régiok
jellemzésére is.

2 Az ujabb szamitasi modszer bevezetését az egyre nagyobb szamban eldfordulo prenatdlisan felismert rendellenességek bejelentése indokolta.

3 A sziiletési rendellenességek gyakorisagi becsléseit a 95%-os megbizhatésagi tartomdnnyal adtuk meg.
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& Jdosoros elemzésiinkben nyomon kovethetd, hogy adott megyében az elmult husz év
soran hogyan alakultak a gyakorisagi mutatok, ami jellemzden a bejelentési fegyelem
alakulasat is tiikrozi.

A bejelentések aranya (2. és 3. dbra) 2006-ban is kiemelkeddoen magas Zala megyében volt: 115,9
ezrelék.

Az orszagos dtlagot jelentosen meghaladta Nograd (91,8 ezrelék) Bacs-Kiskun (91,4 ezrelék);
Veszprem (87,2 ezrelék), Hajdu-Bihar (85,4) Somogy (80,6 ezrelék) és Tolna (72,3 ezrelék)
megyékben. Az orszagos atlagtol valo eltérés mind a hét megye esetében szignifikdns (p<0.0001)
volt.

Az orszdgos atlagtol (57,5 ezrelék) nem tért el szignifikansan a bejelentések ardnya Baranya és
Komdrom-Esztergom (60,2 ezrel¢k), Békés (53,6 ezrelék) Csongrad (57,9 ezrelék), Heves (58,8
ezrelék) és Szabolcs-Szatmar-Bereg (52,8 ezrelék) megyékben.

Az orszagos dtlagtol szignifikansan alacsonyabb (p>0.005) bejelentési arany jellemezte a
fovarost (40,5 ezrelék), valamint az alabbi megyéket: Borsod-Abauj-Zemplén (50,5 ezrelék),
Fejéer (36,6 ezrelék) Gyor-Moson-Sopron (46,4 ezrelék), Jasz-Nagykun-Szolnok (48,5 ezrelék),
Pest (42,9 ezrel€k), és Vas (45,8 ezrelék) megye.
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2. abra A velesziiletett fejlodési rendellenességek bejelentési aranya,
megyék szerinti bontasban, 2006-ben

A bazisévhez, 2005-hez képest jelentosen megemelkedett a bejelentési arany Nograd (29,9
ezrelék), Baranya (27,7 ezrelék), Tolna (25,4 ezrelék), Heves (22,7 ezrelék) Somogy (21 ezrelék)
Borsod-Abauj-Zemplén (15,3 ezrelék) megyékben és Budapesten (11,5 ezrelék)

Meérsékelt emelkedést tapasztaltunk Komdrom-Esztergom (9,4 ezrel€k), Jasz-Nagykun-Szolnok
(9,2 ezrelék), Pest (3,9 ezrelék) Szabolcs-Szatmdar-Bereg (1,9 ezrelék) és Vas (0,7 ezrelék)
megyékben.
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Kozel felére csokkent a bejelentett rendellenességek ardanya a bazisévhez viszonyitva Bdcs-
Kiskun megyében (47,4 ezrelék), de a 2006-ban észlelt gyakorisag még igy is jelentOsen
meghaladja az orszagos atlagot. Jelentds visszaesés mutatkozott a 2006-ban legmagasabb
bejelentési aranyt mutatdé Zalaban (26,5 ezrelék), Csongradban (20,4 ezrelék) és Fejér megyében
(16,6 ezrelék).

A rendellenességek bejelentési aranyaban mérsékelt, illetve minimalis csokkenést tapasztaltunk
Békes (6 ezrelék), Gyor-Moson-Sopron (4,6 ezrelék), Veszprém (3,5 ezrelék) és Hajdu-Bihar (1
ezrelék) megyékben.

[ ] szign. alacsonyabb
[ atlagnak megfelelé
I szign. magasabb

3. abra A bejelentett fejlédési rendellenességek megoszlasa megyék szerint a VRONY 2006.
évi adatai alapjan az orszagos atlagtol valé szignifikans eltéréseknek megfeleléen

Osszességében pozitivan értékelhetd, hogy a megyék tobbségében javult a bejelentési fegyelem,
ezaltal novekedett a rendellenességek bejelentési aranya is. Ugyanakkor kettérél négyre emelkedett
azoknak a megyéknek a szama, ahol jelentds visszaesés mutatkozott az el6z6 (2005-6s) év adataihoz
viszonyitva, tovabbi harom megyében pedig mérsékelt csokkenés volt jellemz6. Mindez felhivja a
figyelmet arra, hogy a mar kialakitott kapcsolati rendszer, amely a VRONY, a tertileti kékviselok és a

crer

mindenekeldtt folyamatos kapcsolattartast, folyamatos kommunikaciot igényel.

A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Feliigyeletének legfobb célkitiizése a
velesziiletett rendellenességek bejelentési aranyanak azonos szintre emelése teriileti és
intézményi vonatkozasban egyarant. Az esetek valodi elofordulasanak megismerése, az adatok
realis értékelése, elemzése, az esetleges teriileti halmozodasok feltarasa csak akkor valik
lehetové, ha valid adatokbol allé adatbazis all rendelkezésre. Célkitiizésiink megvalésulasanak
elengedhetetlen feltétele, hogy a jelentési rendszer a velesziiletett rendellenességek valodi
el6fordulasat tiikrozo minéségi adatok szolgaltatasat biztositsa.
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4. dabra A velesziiletett rendellenességek bejelentési gyakorisaganak alakuldsa
hazank 19 megyéjében és Budapesten 1986-2006 kozott

120
& Baranya
100 — 0ISZA10S
B0
5
T 60 e
@ . /,’
10 5o *® 5 .
]
20 » 5
® » *
'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006
120
# Bacs-Kiskun )
100 + :
OIsSZafgos = -
80 2
ﬁ : ] L ]
T 60
r L
» » P '/_/_J
20 "
'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006
100
& Békes
g0 H ——orszagos
]
= 60 * -
E . 3
5 10 L -
& * 9
20 "
'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006

36




Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol

100

& Borsod-Abaij-Zemplén
80 H ——orszagos

60

ezrelek
o
(=]

»
{'.\

'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006
100
& Csongrad
80 H ——orszagos —

'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006
100
& Fejer
g0 H=—orszagos
E 60 =
2 & &
¢ 40—t P »
\’—\u;a\
20
'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006

37



Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol

100
& Gyir-Moson-Sopron
f0  ——orszagos
it
5 " ® /-./
2 e @
840 B
A ,;_/_J
20 e
'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006
100
& Hajdu-Bihar
: * p
g0 L ——orszagos =
. 60
o /./
E
[
40
8
L G
L L
20 - . #
* e
':' T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006
100
# Heves
g J——orszagos
60

errelék
i
=
o
&
Y
=
i
]
[ ]
\

38



Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol

100
& Jasz-Nagykun-5zolnok
80 | ——orszagos
-
i
=
b=l
&
'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006
100
& Komarom
80 H ——orszagos
@
= 60 )
~q
E - /-./
3 g0 = P
L
20 ~
.I
'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006
100
& HNaograd e
B0 H——o0rszagos
-
-
ﬁ 60 >
@ L
[
@ 40 e g
.\’M & &
20 T« —e e
L
'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006

39




Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol

100
& Pest
80 H——orszagos
E 60
T L
3 40 = L -
®
& ®
20 - T . ® s
'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006
100
& Somoqgy
80 OISZagos &
= 60 "y - =9
T a8 S
3 40 fe_» e
\J\_/\/_;
20
':I T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006
100
# Szabolcs-Szammar-Bereg
20 H ——orszigos
60

ezrelek
E
L7
5]
W
*

40



Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol

100
& Tolna
80 H——orszagos
b= e ] & &
= 60 =
= @
N @ /-'/
[=4] 4'] ) =
20 & &
i -
'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006
100
* \as
80 | ——orszdgos
il
L
=
@
1986 1991 1996 2001 2006
100
& Veszprém L
80 ————orIszagos »
" . halt I
5 60 5t -
T @ /'/
20 g
'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006

41



Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol

160
140 1 L] Zalaf a
—OISZag0s
120 %
= 100
-]
= 80
Pl
¢ 60
40 L
el ./_f_'//
20 .
'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006
100
& Budapest
80 H——orszagos
= 60
E /'/
540 @
1 & g ]
20 s P . sge’®
'] T T T 1
1986 1991 1996 2001 2006

42



Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol

A velesziiletett rendellenességek bejelentési gyakorisaganak elemzése hazank 19 megyéjében és
Budapesten 1986-2006 kozott

Baranya megyében a rendellenességek bejelentési aranya a kilencvenes évek kézepéig meghaladta az
orszagos atlagot, majd 1995-t6l - kozel tiz éven at - kisebb-nagyobb ingadozdsokkal orszagos atlag
alatt maradt. 2006-ban a bejelentési gyakorisdg az orszagos atlagot alig haladja meg, az el6z0 évi
bejelentési aranytol kozel 3,5 ezrelékkel marad el. A megye bejelentési fegyelme mennyiségileg
elfogadhat6, de a bekiildott adatok €s bejelentlapok kitoltésének mindségén halaszthatatlanul javitani
kell. 2006-ban egyes rendellenesség csoportok egyaltalan nem keriiltek bejelentésre (szem, arc és
végtag rendellenességek, gyomor-, illetve vékonybél elzarddas/szlkiilet) a megye teriiletérol.
Tovabba, kivanatos lenne feliilvizsgdlni a megye (sziilészeti) intézményeinek bejelentését az éves
sziiletésszamok tiikrében. A 2006-os 60,2 ezrelékes értek a pécsi négyogyaszati klinikan miikodo
genetikai tandcsadas kiegészit adatszolgaltatasanak kdszonheto.

Bacs-Kiskun megye az elmult két évtized sordn az orszagos atlag felett jelentette a velesziiletett
rendellenességeket, a megyei korhaz sziilészeti-, négyogyaszati osztalyanak elhivatott vezetdinek
koszonhetéen. 2001-t6]1 a teriileti képviseleti rendszer ¢€s a hatékonyabb kommunikacios
kapcsolatrendszer kiépitésével a bejelentési fegyelem tovabb javult, s6t a gyakorisdgi mutatd tobb
éven at meghaladta az orszagos atlag kétszeresét. 2005-ben kiilondsen nagyszamu bejelentés érkezett,
¢s ugyan 2006-ban ez minimalisan mérséklodott, a bejelentési ardny még mindig jelentdsen
meghaladja az orszagos atlagot, és nemzetkdzi viszonylatban is kimagasldéan jonak tekinthetd. A
megy¢ébdl szamos rendellenesség-csoport esetében érkezett az orszadgos atlagot messze meghalddo
bejelentés.

Békés megye bejelentési gyakorisdga az elmult két évben, megszakitva az addig jellemz6 folyamatos
emelkedd trendet, tovabb csokkent és 2006-ban (53,6 ezrelék) mar az orszagos értéket (57,5 ezrelék)
sem érte el. A kordbban igen jol teljesitd megyében a bejelentett rendellenességek aranya az
1994-2005 kozotti években mindvégig orszagos érték felett volt, de 2006-ban az el6z6 évihez képest 6
ezrelékkel visszaesett. A megye részletes bejelentéseit attekintve kideriil, hogy szdmos
rendellenesség-csoport (szem, vese) egyaltalan nem kerlil bejelentésre. Fontos feladat lenne
feliilvizsgalni a megye bejelentési rendszerét és segiteni a teriileti szakemberek munkéjat. A megye
prenatalis bejelentésének rendjét ugyancsak feliil kell vizsgalni, mert bekiildott eseteik gyakorisaga - a
vart értékekhez képest - joval alacsonyabb volt.

Borsod-Abauj-Zemplén megyében a 2005. évhez képest kozel 15 ezrelékkel emelkedett a bejelentett
fejlodési rendellenességek gyakorisagi mutatdja, a teriileti regionalis 0sszekotd aldozatos munkajanak
eredményeként. Bar a megye bejelentéseinek aranya - a korabbi éveknek megfeleléen még 2006-ban
is - alatta maradt az orszagosnak, az 50,5 ezrelékes prevalencia mutatd az eddigiekhez képest javulo
tendenciara utal. Tandcsos lenne attekinteni a megye rendellenesség-csoportok bejelentésére
vonatkoz6 statisztikait, mivel az egyértelmiien megmutatja, melyek azok a rendellenességek, amelyek
nincsenek, vagy csak az orszagos atlag alatti mértékben keriiltek bejelentésre.

Csongrad megye 2005-ben még az orszag legjobban jelento megyéi kozé tartozott, de 1 év alatt 20,4

ezrelékkel csokkent a bejelentett fejlodési rendellenességek gyakorisdgi mutatdja, a megyét

pillanatnyilag az orszadgos szinttel megegyezd érték jellemzi. A csokkent bejelentési fegyelem

hatterében feltehetden a VRONY teriileti képviseld tadvozasa allhat. Ezért fontos, és siirgeto feladat

lenne a megyében kijelolni egy uj teriileti felelost, VRONY osszekétot, aki segiteni tudja a regiondlis
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osszekotonk  munkajat, mivel ~az  adatok legnagyobb  hanyada  sziilészetekrol  és
gyermekgyodgyaszatokrdl szarmazik. Sajnalatos, hogy a szakrendelések csak kisebb ardnyban
kiildenek bejelentélapot, igy egyes rendellenesség-csoportok (szem, csont, izom) nem jutnak el a
VRONY adatbézisaba.

Fejér megyében a bejelentések aranya az elmult 1 év soran 31 ezrelékkel csokkent a 2005. bazisévhez
képest, igy mintegy 21 ezrelékkel elmaradt az orszdgos atlagtdl is. A megyébdl érkezé haziorvosi,
illetve prenatalis bejelentések szama tovabbra is a vart érték alatt van, ezért a késdbbiekben ezekre
nagyobb hangsulyt kell fektetni. A részletes elemzésbdl tovabba kideriil, hogy egyes major
rendellenességek egyaltalan nem kertlilnek bejelentésre a megyébdl (nyitott gerinc, 1égzdrendszeri
rendellenességek). Az orszagos atlaghoz képest a megye egyetlen rendellenességet jelent
szignifikdnsan nagyobb aranyban; a csipdficam hajlamot, illetve a megye bizonyult a 2006. év adatai
alapjan a legrosszabbul jelenté megyének! Ezért siirgetd feladat lenne, hogy a megye teriiletérdl a
regiondlis VRONY 0sszekotd érdemi segitséget kapjon az intézmények bejelentési fegyelmének
megfeleld szintre torténd emeléséhez.

Gyor-Moson-Sopron megyében a bejelentett rendellenességek aranya a korabbi években orszagos
atlag korili volt, esetenként meghaladta azt. 2002-ben és 2003-ban joval az orszagos atlag folé
emelkedett, majd kisebb visszaesés utan, 2006-ra mintegy 5 ezrelékkel tovabb csokkent, s ezzel Gyor-
Moson-Sopron megye a szignifikdnsan orszagos atlag alatt jelentd megyék kozé keriilt. A megye
tertiletérol érkezd bejelentések 0Osszetételét attekintve kideriil, hogy egyes fobb rendellenesség
csoportokat (sziv, hugyrendszer) az orszagos atlag alatt jelentenek, illetve egyes csoportokat viszont
nagyon minimalis aranyban (idegrendszer rendellenességei). Ugyanakkor a megye teriiletérdl az
orszagos atlagot meghalado jelentések csak a minor anomalidkat illetéen érkeztek. Javasoljuk, hogy a
megye bejelentéseinek mennyiségi kontrollja mellett a mindség javitasat is valositsak meg.

Hajdu-Bihar megye 2004-ig orszagos atlag alatt jelentett fejlodési rendellenességeket, ezzel szemben
az utobbi 3 évben az orszadg kiemelkedden jol teljesitd megyéi kozé keriilt. Az adatok mindsége
szempontjabol is a legjobban jelentdk kozé tartozik, kiilondsen a teriileti képviseleti rendszer
elinditasatol szamitva. A megye terliletérél példdsan szinte minden rendellenesség csoport
bejelentésre keriilt és a szakmak tulnyomo tobbsége kiild bejelentést, amely szignifikansan magasabb
arany, mint az orszagos atlag. A jo jelentési fegyelem mellett ajanlott odafigyelni a megye
idegrendszeri rendellenességeinek bejelentésére, mert véleményiink szerint ezek esetében elmaradas
mutatkozik a vart értékektdl. 2006-ban Hajdu-Bihar megyében a fejlodési rendellenességek
gyakorisagi mutatoja 28 ezrelékkel szignifikansan meghaladta az orszagos atlagot.

Heves megye a kilencvenes évektdl a jol jelentd megyék kozé tartozott, esetenként orszagos atlag
feletti gyakorisagi mutatokkal. 2004-r61 2005-re azonban csaknem 10 ezrelékkel csokkent a
bejelentések ardnya, igy a 36,1 ezrelékes érték jelentdésen elmaradt az orszagos atlagtol. 2006-ban 22,7
ezrelékkel novekedett a bejelentett esetek gyakorisdga, és 1,3 ezrelékkel az orszagos szintet is
megeldzte. A megye bejelentéseit - a rendellenesség csoportokat illetden - atlagos adatszolgéltatas
jellemzi, szamottevo figyelmet a kardioldgiai rendellenességek teljesebbejelentésére kellene forditani.
A megye teriiletérol érkezo bejelentések példasan folyamatosak, és nem kampany-szeriiek,
megkonnyitve a KM miikodtetését.

Jasz-Nagykun-Szolnok megyében 2000-t61 jelentdsen javult a bejelentési fegyelem, igy a megyébdl

érkezett rendellenességek aranya tobb éven at meghaladta az orszagos atlagértéket. 2004-t61 jelentds

visszaesés volt tapasztalhatd, és a megyében a bejelentésre keriilt fejlédési rendellenességek

gyakorisagi mutatdja az orszagos atlag ala keriilt. 2006-ban az eléz6 évhez viszonyitva kozel tiz
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szazalékos javulas mutatkozott, de a prevalencia mutatd még mindig az orszagos alatt van. Az
orszagos atlagot meghaladd bejelentési rata elérése érdekében, jO lenne attekinteni az egyes
rendellenesség-csoportokat jellemzd bejelentési fegyelmet, és odafigyelni az egyaltalan nem jelentett
csoportokra (agykoponyahiany, vizfejiiség), illetve a szignifikdnsan alacsonyabb szinten bejelentett
rendellenességekre (hugyrendszer, tobbszords anomaliak).

Komarom-Esztergom megye kisebb ingadozasoktdl -eltekintve daltalaban orszdgos atlagot
megkozelitd mértékben jelenti a fejlédési rendellenességeket. 2004-ben €s 2005-ben (bar a korabbi
évekhez viszonyitva jobbak voltak a mutatok) orszagos atlag alatti bejelentési arany jellemezte a
fejlédési rendellenességek gyakorisagat. 2006-ban kozel 10 ezrelékkel novekedett a prevalencia
mutato, igy az orszagos atlagot Komarom-Esztergom megye 3,3 ezrelékkel meghaladta.

Nograd megye tovabbra is kiemelkedden jol jelenti a rendellenességeket. 2006-ban 91,8 ezrelé¢kes
gyakorisaggal messze megeldzte az orszagos atlagot (57,5 ezrelék). 2003-td1 évrdl évre magasabbak a
mutatok, igy Nograd megye az elmult 6t év alatt az orszag egyik legrosszabbul jelentd megyéi koziil a
legjobbak kozé emelkedett. A kivaloan felépitett teriileti képviseleti rendszer, jol miikodd
kommunikécio eredményeként, illetve a megye orvosai elhivatottsaganak hatasara az el6z6 évhez
képest is jelentds, mintegy 34,3 ezrelékkel tobb fejlodési rendellenesség keriilt bejelentésre. A
teriiletet jellemzod valos gyakorisag felmérésének érdekében egyediil a nyeldcsd, végbél, vékonybél
elzarodasos rendellenességek bejelentésére kellene kicsit jobban odafigyelni. A kivald bejelentési
arany min0ségi jellemzdéje, hogy a megye egész teriiletérdl érkeznek bejelentések a korhéazak,
szakrendelések és haziorvosok részérdl is, igy szdmos rendellenességet az orszagos atlag folotti
szinten értékelhetiink.

Pest megyébdl 1989-t6] minden évben a varttol messze elmaradt szdmu fejlédési rendellenesség
keriilt bejelentésre. Az elmult 17 év soran Pest megyét mindvégig orszagos atlag alatti gyakorisag
jellemezte. 2006-ban az el6zé évhez képest 3 ezrelékkel emelkedett ugyan a bejelentett fejlodési
rendellenességek gyakorisdga, de még mindig 14,6 ezrelékkel elmarad az orszagos atlagtol és a
harmadik legkevesebb bejelentést kiildd megyénk. A megyében van olyan korhdz, ahonnan egész
évben mindossze egy bejelentés érkezett. Ezért osztdlyunk munkatarsa (Vamos Magdolna)
folyamatosan kiépiti a kapcsolatot a megye €s fOvaros egészségiigyi intézményeinek vezetdjével.
Intézkedésiik eredményeként a mar megkeresett intézményekben jelentésen megvaltozott a kérhaz-
vezetés hozzaalldsa a rendellenességek bejelentése tekintetében ¢€s az elmaradt esetek jelentését is
potoltak.

Somogy megyét az elmualt 20 év soran csaknem minden évben orszdgos atlagot meghalado
gyakorisagi mutatok jellemezték. 2006-ban 21 ezrelékkel novekedett a bejelentett sziiletési
rendellenességek ardnya, igy Somogy megye pillanatnyilag is a legjobban jelentd megy¢k kozott van.
Ilyen magas gyakorisagi mutatét még egyetlen évben sem szamoltunk, igy felvetddott a kérdés, hogy
milyen a bejelentett esetek eloszlasa a minor és a major rendellenességek vonatkozasaban. Attekintve
a kérdéses bejelentési aranyt kijelenthetjiik, hogy a minor bejelentések a megye 0sszes bejelentésének
30%-at képezték, amely megoszlas kicsit magasnak tlinhet, de atlagosnak mondtatd az orszagos
atlaghoz viszonyitva. A bejelentett rendellenességek spektrumat tekintve elmondhatd, hogy szamos
anomalia az orszagos atlag folott keriilt rogzitésre adatbazisunkban; de egyes rendellenességek (szem
¢s fiil) bejelentését még kontrollalni kellene.

Szabolcs-Szatmar-Bereg megyében a bejelentett fejlddési rendellenességek gyakorisdga bar évrol-

évre emelkedik, az orszdgos atlagot nem éri el. 2004-t81 40 ezrelék feletti mutatok a jellemzdek, de

mig 2005-re az el6z6 évhez viszonyitva 10 ezrelékkel novekedett a bejelentések gyakorisdga, addig
45



Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol
2006-ban ez az emelkedés csupan 2 ezrelék volt. Az orszagos atlaghoz képest még mindig 4 ezrelék a
lemaradas. A sziv és nyitott gerinc rendellenességeinek szignifikansan magasabb bejelentési aranya
sem tudja ellensulyozni, hogy t6bb rendellenesség csoport megyei gyakorisaga elmarad az orszadgos
atlagtol. Javasoljuk, hogy a megyébdl érkezd bejelentett esetek attekintésével a kevésbé vagy nem
jelentett rendellenességeket ellatod szakorvosokkal a teriileti képviseld vegye fel a kapcsolatot.

Tolna megyében a bejelentésre keriilt fejlodési rendellenességek gyakorisaga a nyolcvanas-
kilencvenes években orszagos atlag koriili volt. 2000-td1 a prevalencia mutato jelentds ndvekedésével
a megye a jol jelentd megyek kozé keriilt. A bejelentések aranya 2004-ben tobb mint 23 ezrelékkel
tovabb ndtt, igy jelentdsen meghaladta az orszagos atlagot. 2005-ben nagy mértékii csdkkenés volt
megfigyelhetd, de 2006-ban a rendellenességek gyakorisagi mutatdja mar kozel 15 ezrelékkel
magasabb volt, mint az orszagos atlag. Tolna megye a 72,3 ezrelékes értékkel a jol jelentd megyék
kozé tartozik. A megye bejelentéseit jellemzi, hogy harom fébb rendellenesség-csoport (sziv,
ajakhasadék, zsigeri anomalidk) esetében is az orszagos atlagot szignifikdnsan meghaladé mértékben
jelentettek, €s Tolna megyébdl érkezett orszagosan a legmagasabb szamban teratoma bejelentés.

Vas megye miutan a fejlédési rendellenességek bejelentési aranya 1999-ben elérte az 58,6 ezrelékes
gyakorisagot, tobb éven at a legjobb adatszolgaltatast nyajtd megyék kozé tartozott. 2005-ben 10
ezrelékkel csokkent ez a mutatd, igy joval az orszagos érték ald keriilt. 2006-ban a bejelentések
stagnaltak, és a 45,8 ezrelékes gyakorisdgi mutatd kozel 12 ezrelékkel elmaradt az orszagos atlagtol.
Amennyiben a grafikonok eredménye mellett feliilvizsgaljuk az 5. tablazat megyére vonatkozé
adatait, lathatjuk, hogy ez a megye az, amely a legkevesebb rendellenesség csoportot jelenti; jelentds
azon rendellenességek szama, amelyrdl egyaltalan nem tesz jelentést a megye egészségligyi ellato
intézetei. Jotékony hatast lenne, ha a teriileti képviselok feliilvizsgadlndk a megye egészségligyi
intézményeinek rendellenesség jelentési szokasait, €s felderitenék a hianyzé bejelentések hatterét.

Veszprém megye a vizsgalt idoszak kezdetétdl a kiemelkedden jol jelentd megyék kozé tartozott és az
utobbi évek adatszolgaltatasat tekintve is az élvonalban jar. A 2004-ben észlelt 82,5 ezrelékes
gyakorisag szignifikdnsan meghaladta az orszagos atlagot. 2005-ben mintegy 8 ezrelékkel tovabb ndtt
a bejelentések ardnya (90,7 ezrelék), de 2006-ban egy kisebb 3,5 ezrelékes visszaesés volt
tapasztalhatd. Ennek ellenére Veszprém megyében a fejlodési rendellenességek bejelentési fegyelme
megfeleld. Igen sok rendellenesség csoport az orszagos atlag folott kertilt bejelentésre. Kérjiik, hogy
az esetlegesen nem jelentett betegségek korére hivjak fel a szakorvosok figyelmét.

Zala megyében a bejelentett fejlodési rendellenességek gyakorisagi mutatoja az utols6 harom évben
joval 100 ezrelék f6lott volt, és az orszagos atlagot kétszeresen is meghaladta. A 2004-es és a 2006-0s
érték megegyezik (115,9 ezrelék), 2005-ben egy kiugréan magas mutatot (142,4 ezrelék) szamoltunk,
ami kordbban nem észlelt cstucsértéknek tekinthetd, €s most 2006-ban ugyancsak magas 115,9 ezrelék
volt a rendellenességek bejelentési aranya. A magas prevalencia miatt mindenképpen indokolt az
adatok mindségi kontrollja, mivel a bejelentett esetek kimagaslo hanyadat: "-ét a minor
rendellenességek alkotjdk. Ugyanakkor tobb esetben eléfordul, hogy major rendellenességekrol
(agykoponyahidny, ajakhasadék, kis-, és vizfejiség, vékonybél sziikiilet/elzarédasa) egyetlen
bejelentés sem érkezik a megye teriiletérél. A megye jellemzdéje tovabba, hogy igen sok bejelentés
esetében a diagnozis pontatlan (pl: sziv k.m.n), ami megneheziti a részletes értékelést.

A budapesti adatszolgaltatok az elmult 20 éves vizsgalati periddusban - egy év kivételével - mindig
az orszagos atlag alatt jelentettek. 2004-ben észlelhetd némi javulés, de a 28,5 ezrelékes bejelentési
gyakorisag alig tobb mint a fele volt az orszagosnak. 2005-ben a gyakorisagot jelz6 érték kozel azonos
maradt, és szignifikdnsan alacsonyabb volt az atlagnal, igy Budapest még mindig a leggyengébben
jelentd teriileti egység volt. 2006-ban jelentds valtozas tortént az eset bejelentések gyakorisagaban. Az
eléz6 évi 29,0 ezrelékes mutatd egy év alatt 40,5 ezrelékre ndvekedett. A 11,5 ezrelékes
novekedésben jelentds szerepet jatszott, hogy tobb intézménnyel is felvettiik a kapcsolatot, és 1étrejott
egy olyan konszenzus, amely a koérhazakat nagyobb feleldsség vallalasra késztette a bejelentési
fegyelem javitasa terén.
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2. tablazat Az egyes bejelentett, velesziiletett rendellenességek szama és gyakorisaga hazankban a
VRONY 2006. évi végleges adatai alapjan

BNO10 |Rendellenesség megnevezése esetszam| ezrelék| ezrelek *
Q0000 JAgyvelShiany 22 0,22 0,19
Q0010 |[Koponya és gerinchasadék 2 0,02 0,02
Q0020 [Kisagyhiany 1 0,01 0,01
Q0120 |Tarkotaji agyveldsérv 1 0,01 0,01
Q0190 |Agyvelésérv, k.m.n. 3 0,03 0,03
QO02HO0 [Kisfejliség 18 0,18 0,15
Q0300 [Velesziiletett vizfejliség 3 0,03 0,03
Q0310 |A Magendie- és Luschka-nyilas atresidja 2 0,02 0,02
Q0390 |Velesziiletett vizfejliség, k.m.n. 67 0,67 0,57
Q0400 |A kérgestest velesziiletett rendellenességei 6 0,06 0,05
Q0420 [Elsagyhiany 3 0,03 0,03
Q0420 |Holoprosencephalia 4 0,04 0,03
Q0430 |Az agyvelballomany csokkenésével jard egyéb allapotok 1 0,01 0,01
Q0440 [Dysplasia septo-optica 1 0,01 0,01
Q0460 |Velesziiletett agyi cystak 13 0,13 0,11
Q0480 |Az agy egyéb meghatarozott velesziiletett rendellenességei 3 0,03 0,03
Q0490 |Az agy k.m.n. velesziiletett fejlédési rendellenessége 3 0,03 0,03
Q0510 |Gerinchasadék a mellkasi szakaszon, vizfejliséggel 3 0,03 0,03
Q0540 |Gerinchasadék vizfejliséggel +spina bifida kmn + Dongalab 5 0,05 0,04
Q0540 |K.m.n. gerinchasadék vizfejliséggel 14 0,14 0,12
Q0570 |Gerinchasadék agyéki szakaszon 1 0,01 0,01
Q0590 |Gerinchasadék, k.m.n. 23 0,23 0,20
Q0680 |[Spina bifida kmn + Dongalab 1 0,01 0,01
Q0780 |Azidegrendszer egyéb meghatarozott velesziiletett fejlddési rendell. 9 0,09 0,08
Q0790 |Azidegrendszer k.m.n. velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01

Izolélt komplex, idegrendszert érinté rendellenesség 11 0,11 0,09

Multiplex SCHISIS asszociacio 1 0,01 0,01
Q1000 [Velesziiletett ptosis 10 0,10 0,08
Q1050 |A konnycsatorna velesziiletett elzarodasa és sziikiilete 63 0,63 0,54
Q1060 |A konnyszervek egyéb velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q1120 |Kisszemiség 2 0,02 0,02
Q1200 [Velesziiletett sziirkehalyog 13 0,13 0,11
Q1220 |Szemlencse coloboma 1 0,01 0,01
Q1300 |Szivarvanyhartya-coloboma 2 0,02 0,02
Q1310 |[Szivarvanyhartya hiany 2 0,02 0,02
Q1340 |A szaruhartya egyéb velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q1500 |Buphthalmia 1 0,01 0,01
Q1500 [Velesziiletett zoldhalyog (glaucoma congenita) 2 0,02 0,02
Q1580 [A szem egyéb meghatarozott rendellenességei 1 0,01 0,01
Q1590 |A szem velesziiletett rendellenessége, k.m.n. 1 0,01 0,01

Izolélt komplex, szemet érint6 rendellenességek 4 0,04 0,03
Q1600 [A fillkagylo velesziiletett hidnya 7 0,07 0,06
Q1610 |A kiils6 hallojarat velesziiletett hianya, elzarodasa, sziikiilete 3 0,03 0,03
Q1690 |A fiil hallascsokkenést okozo, velesziiletett rendel 2 0,02 0,02
Q1700 |Jarulékos fiil Fiil elotti fliggelék 36 0,36 0,31
Q1720 [Kisfiliség 2 0,02 0,02
Q1730 |[Egyéb modon szabalytalan alaku fiil 3 0,03 0,03
Q1780 [Fiil egyéb rendellenességei - praeauricularis fistula 1 0,01 0,01
Q1780 |A fiil egyéb meghatarozott velesziiletett rendellenességei 4 0,04 0,03
Q1790 |A fiil velesziiletett rendellenessége, k.m.n. 5 0,05 0,04

Izolalt komplex, fiilet érint6 rendellenességek 4 0,04 0,03
Q1810 [Fiil elétti lireg és tomld 7 0,07 0,06
Q1820 |A kopoltytiv egyéb rendellenességei 1 0,01 0,01
Q1850 [Microstomia-kisszajusag 1 0,01 0,01
Q1880 |Az arc és nyak egyéb meghatdrozott velesziiletett rendellenességei 31 0,31 0,26
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Q1890 |Az arc és nyak velesziiletett rendellenessége, k.m.n. 1 0,01 0,01
Q2030 |Nagyartériak teljes transpositidja 7 0,07 0,06
02040 |Egykamrajt sziv 3 0,03 0,03
Q2050 [Koros pitvar-kamrai 6sszekottetés 1 0,01 0,01
Q2100 |Kamrai sévényhiany 279 2,78 2,37
Q2110 [Pitvari s6vényhidny 346 3,45 2,94
Q2120 [Pitvar-kamrai sévényhiany 10 0,10 0,08
Q2130 [Fallot-tetralogia 17 0,17 0,14
Q2140 |Aortopulmonalis septumdefectus 1 0,01 0,01
Q2190 |A szivsévény velesziiletett rendellenessége, k.m.n. 1 0,01 0,01
02210 |A tiidéverdér billentyii velesziiletett sziikiilete 9 0,09 0,08
Q2250 |Ebstein-anomalia 1 0,01 0,01
2260 |Hypoplasias jobb sziv-syndroma 1 0,01 0,01
(2280 |A haromhegyti billentyli egyéb velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q2290 |A haromhegyli billentyli velesziiletett rendellenessége, k.m.n. 1 0,01 0,01
02310 |Az aortabillentyii velesziiletett elégtelensége 2 0,02 0,02
02320 |A kéthegyii billenty(i velesziiletett sziikiilete 1 0,01 0,01
02330 |A kéthegyii billenty(i velesziiletett elégtelensége 3 0,03 0,03
Q2340 |[Hypoplasias bal sziv-syndroma 13 0,13 0,11
(2450 |A koszorGerek rendellenessége 1 0,01 0,01
02460 |Velesziiletett pitvar-kamrai blokk 1 0,01 0,01
Q2480 |A sziv egyéb meghatarozott velesziiletett rendellenességei 9 0,09 0,08
02490 |A sziv velesziiletett rendellenessége, k.m.n. 45 0,45 0,38
Q2500 [Nyitott ductus arteriosus 129 1,29 1,10
Q2510 [Coarctatio aortae 4 0,04 0,03
Q2520 |Az aorta velesziiletett elzarodasa 2 0,02 0,02
Q2530 |Aortasziikiilet 3 0,03 0,03
Q2540 |Az aorta egyéb velesziiletett rendellenességei 2 0,02 0,02
Q2560 |A tiidéverdér sziikiilete 41 0,41 0,35
02680 |A nagyvénak egyéb velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q2700 |A koldokverdér hidnya vagy hypoplasidja 4 0,04 0,03
Q2790 |A periférias érrendszer velesziiletett rendellenessége, k.m.n. 1 0,01 0,01
Q2830 |Az agyi erek egyéb rendellenességei 1 0,01 0,01
Q2880 |A keringési szervrendszer egyéb meghatarozott velesziiletett rendell. 1 0,01 0,01
02890 |A keringési szervrendszer velesziiletett rendellenessége, k.m.n. 6 0,06 0,05

Izolalt komplex, keringési rendszert érint6é rendellenességek 363 3,62 3,08
Q3000 |[Choanalis artesia-jobb oldali 1 0,01 0,01
Q3000 |Choana elzarodas 8 0,08 0,07
Q3140 [Velesziiletett (gége eredetil) stridor 16 0,16 0,14
Q3180 |A gége egyéb velesziiletett rendellenességei 4 0,04 0,03
Q3210 |A Iéges6 egyéb velesziiletett rendellenességei 10 0,10 0,08
Q3230 |[Velesziiletett horgdsziikiilet 12 0,12 0,10
Q324  |Congenitalis alveolus hyperplasia 1 0,01 0,01
0330 |Cysticus adenomatoid malformatio a tiidoben. 2 0,02 0,02
Q3300 |[Velesziiletett cystas tiido 4 0,04 0,03
Q3310 |Jarulékos tiidSlebeny 1 0,01 0,01
Q3320 |Tidé sequestratioja 1 0,01 0,01
03360 |A tiid6 hypo- és dysplasidja 4 0,04 0,03
Q3380 |A tid6 egyéb velesziiletett rendellenességei 4 0,04 0,03
Q3390 |A tiid§ velesziiletett rendellenessége, k.m.n. 1 0,01 0,01
Q3400 |Mellkasi folyadék (hydrothorax). 1 0,01 0,01
Q3410 |Velesziiletett mediastinalis cysta 3 0,03 0,03
Q3480 |A légzdrendszer egyéb meghatarozott velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q3490 |A Iégzérendszer velesziiletett rendellenessége, k.m.n. 2 0,02 0,02

Izolalt komplex, 1égz6érendszert érint6 rendellenesség 3 0,03 0,03
Q3530 |A lagyszajpad egyoldali hasadéka 1 0,01 0,01
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Q3540 |A lagy- és keményszajpad egyiittes kétoldali hasadéka 1 0,01 0,01
Q3550 |A lagy- és keményszajpad egyiittes egyoldali hasadéka 1 0,01 0,01
Q3560 |Szajpadhasadék, kozépvonali 14 0,14 0,12
Q3580 |Szajpadhasadék, kétoldali, k.m.n. 2 0,02 0,02
Q3590 |Szajpadhasadék, egyoldali, k.m.n. 14 0,14 0,12
Q3600 |Ajakhasadék, kétoldali 2 0,02 0,02
Q3690 |Ajakhasadék, egyoldali 39 0,39 0,33
Q3720 |Lagyszajpad- ajakhasadék, kétoldali 1 0,01 0,01
Q3780 |Szajpad-ajakhasadék, kétoldali, k.m.n. 9 0,09 0,08
Q3790 |[Szajpad-ajakhasadék, egyoldali, k.m.n. 34 0,34 0,29
Q3810 |Ankyloglossia 121 1,21 1,03
Q3830 |A nyelv egyéb velesziiletett rendellenességei 56 0,56 0,48
Q3840 |A nyalmirigyek és vezetékeik velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q3850 |A szdjpad m.n.o. velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q3860 |A sz4j egyéb velesziiletett rendellenességei 3 0,03 0,03
Q3870 |Garat-tasak 1 0,01 0,01
Q3900 |A nyeldcsé atresiaja sipoly nélkiil 10 0,10 0,08
Q3910 |A nyel8cso atresidja 1éges6-nyeléesd sipollyal 6 0,06 0,05
Q3920 |[Velesziiletett 1égcsé-nyeléesd sipoly atresia nélkiil 2 0,02 0,02
Q3980 |A nyeldcso egyéb velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q4000 |Velesziiletett, hypertrophids pylorus sziikiilet 37 0,37 0,31
Q4010 |Velesziiletett hiatus hernia 1 0,01 0,01
Q4020 |A gyomor egyéb meghatarozott velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q4090 |A tapcsatorna felsé szakaszanak velesziiletett rendellenessége, k.m.n. 1 0,01 0,01
Q4100 |A patkobél velesziiletett hidnya, elzarodasa, sziikiilete 13 0,13 0,11
Q4180 |A vékonybél egyéb velesz. elzarodasa, hidnya, sziikiilete 1 0,01 0,01
Q4190 |A vékonybél megh.-lan sz. vsz. elzarddasa, hianya, sziikiilete 2 0,02 0,02
Q4210 |A végbél velesziiletett hianya, elzarodasa, sziikiilete sipoly nélkiil 5 0,05 0,04
Q4220 |A végbélnyilas velesziiletett hianya, elzarodasa, sziikiilete, sipollyal 6 0,06 0,05
Q4230 |A végbélnyilas velesziil. hidnya-elzarodasa-sziikiilete, sipoly nélkiil 12 0,12 0,10
Q4290 A vastagbél k.m.n. szakaszanak velesziil. hidnya-elzarodasa-sziikiilete 1 0,01 0,01
Q4300 [Meckel-gurdély 2 0,02 0,02
Q4310 |Hirschsprung-féle betegség 7 0,07 0,06
Q4320 |A vastagbél egyéb velesziiletett mitkodési rendellenességei 1 0,01 0,01
Q4330 |[Bélrogzités anomalidi - Malrotatio interst. 1 0,01 0,01
Q4350 |[Belek egyéb rendellenessége - ectopias anus 5 0,05 0,04
Q4370 |Izolalt PFD Belek egyéb rendellenessége - persistens cloaca 1 0,01 0,01
Q4380 |A belek egyéb, meghatarozott velesziiletett rendellenességei 32 0,32 0,27
Q4420 |Az epeutak elzarodasa 3 0,03 0,03
Q4450 |Az epeutak egyéb velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q4460 [Toml6s majbetegség 2 0,02 0,02
Q4470 |A m4j egyéb velesziiletett rendellenességei 5 0,05 0,04
Q4580 |Az emésztorendszer egyéb mh.velesziiletett r. 3 0,03 0,03
Q4950 |Cysta abdominalis. 2 0,02 0,02

Izolélt komplex, emésztérendszert érintd rendellenesség 9 0,09 0,08
Q5010 |Petefészek-tomld (fejlédési rendellenességként) 12 0,12 0,10
Q5020 [Velesziiletett petefészek csavarodas 3 0,03 0,03
Q5110 [Kettés méh, a méhnyak és hiively kett6zottségével 1 0,01 0,01
Q5190 [Méh rendellenességei - méhrendellenesség kiilon meg nem nevezett 1 0,01 0,01
Q5210 |[Kettézott hiively 1 0,01 0,01
Q5230 |Imperforalt sziizhartya 1 0,01 0,01
Q5240 |A hiively egyéb velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q5260 |A csiklo velesziiletett rendellenessége 1 0,01 0,01
Q5270 |A szeméremtest egyéb velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q5280 |A ndinemi szervek egyéb megjeldlt velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q5300 |Ectopias here 3 0,03 0,03
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Q5310 |Nem descendalt here, egyoldali 173 1,72 1,47
Q5320 |Nem descendalt here, kétoldali 32 0,32 0,27
Q5390 |Nem descendalt here, k.m.n. 19 0,19 0,16
Q5400 |[Hypospadiasis a makkon 12 0,12 0,10
Q5410 |Hypospadiasis a penisen 9 0,09 0,08
Q5490 |Hypospadiasis, k.m.n. 251 2,50 2,13
Q5500 |A here hidnya és aplasija 2 0,02 0,02
Q5510 |A here és herezacsko hypoplasidja 1 0,01 0,01
Q5520 |A here és herezacsko egyéb velesziiletett rendellenességei 5 0,05 0,04
Q5560 |A himvessz6 egyéb velesziiletett rendellenességei 8 0,08 0,07
Q5590 |A him ivarszervek k.m.n. velesziiletett rendellenessége 2 0,02 0,02
Q5600 [Kétnemiiség - Valodi hermaphroditismus 1 0,01 0,01
Q5620 [N6i pseudohermaphroditismus m.n.o. 2 0,02 0,02
Q5640 |[Kétnemiiség - Meghatarozatlan nemiiség 1 0,01 0,01

Izolalt komplex, nemi szerveket érinté rendellenességek 3 0,03 0,03
Q6000 |A vese egyoldali agenesise 30 0,30 0,25
Q6030 |Az egyik vese hypoplasija 9 0,09 0,08
Q6040 [Mindkét vese hypoplasija 3 0,03 0,03
Q6060 |Potter-syndroma 11 0,11 0,09
Q6100 [Velesziiletett solitaer vesecysta 2 0,02 0,02
Q6110 [Polycystas vese, gyermekkori tipus 7 0,07 0,06
Q6130 |Polycystas vese, k.m.n. 18 0,18 0,15
Q6140 |Vese-dysplasia 3 0,03 0,03
Q6190 |Cystas vesebetegség, k.m.n. 23 0,23 0,20
Q6200 |Velesziiletett zsdkvese (hydronephrosis) 40 0,40 0,34
Q6210 |A hugyvezeték atresiaja és sziikiilete Hugyuti és vesemedence tagulat 2 0,02 0,02
Q6210 |A hugyvezeték atresigja és sziikiilete Obstructios Urether stenosis 10 0,10 0,08
Q6210 |A hugyvezeték atresidja és sziikiilete Ureter stenosis 20 0,20 0,17
Q6230 |Obstrukcios hiigyuti rendellenesség 38 0,38 0,32
Q6230 |A vesemedence és hugyvezeték egyéb, elzarodassal jaro r. 280 2,79 2,38
Q6270 |Velesziiletett vesico-uretero-renalis reflux 10 0,10 0,08
Q6300 |Jarulékos vese 8 0,08 0,07
Q6310 [Lebenyezett, 8sszeolvadt és patko vese 7 0,07 0,06
Q6320 |[Ectopias vese 7 0,07 0,06
Q6380 |A vese egyéb meghatarozott velesziiletett rendellenességei 25 0,25 0,21
Q6390 |A vese velesziiletett rendellenessége, k.m.n. 30 0,30 0,25
Q6410 |A hugyholyag extrophija 1 0,01 0,01
Q6430 |A holyagnyak és hligycsd egyéb atresiaja és sziikiilete 9 0,09 0,08
Q6440 |Urachus rendellenesség 2 0,02 0,02
Q6460 |Congenitalis holyagdivertuculum 1 0,01 0,01
Q6470 |A holyag és hugycsé egyéb velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q6480 |A hugyrendszer egyéb meghatarozott velesziiletett rendellenességei 3 0,03 0,03
Q6490 |A hugyrendszer rendellenessége k.m.n. 27 0,27 0,23

Izolalt komplex, huigyrendszert érinté rendellenesség 38 0,38 0,32

GAM komplex 15 0,15 0,13
Q6500 |A csip velesziiletett egyoldali dislocatioja 11 0,11 0,09
Q6510 |A csip6 velesziiletett kétoldali dislocatidja 8 0,08 0,07
Q6520 |A csipb velesziiletett k.m.n. dislocatioja 1 0,01 0,01
Q6530 |A csipb velesziiletett egyoldali subluxatidja 58 0,58 0,49
Q6540 |A csipd velesziiletett kétoldali subluxatidja 54 0,54 0,46
Q6550 |A csip velesziiletett k.m.n. subluxatioja 36 0,36 0,31
Q6560 |Instabil csipd 37 0,37 0,31
Q6590 |A csipd velesziiletett deformitasa, k.m.n. 3 0,03 0,03
06600 |Dongalab (pes equinovarus) 128 1,28 1,09
Q6610 |Pes calcaneovarus 1 0,01 0,01
Q6620 |A 1abkozépesontok varus allasa 2 0,02 0,02

50




Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol

Q6640 |Pes calcancovalgus 12 0,12 0,10
Q6660 |A lab egyéb velesziiletett, valgus jellegli deformitasai 2 0,02 0,02
Q6680 |A 1ab egyéb velesziiletett deformitasai 58 0,58 0,49
Q6690 |A labak rendellenessége, k.m.n. 3 0,03 0,03
Q6760 |Pectus excavatum 18 0,18 0,15
Q6780 [Mellkas egyéb velesziiletett deformitasai kmn 2 0,02 0,02
Q6800 |A fejbiccentd izom velesziiletett deformitisa 38 0,38 0,32
Q6810 |A kéz velesziiletett deformitasa 2 0,02 0,02
Q6840 |A sipcsont és szarkapocscsont velesziiletett gorbiilete 1 0,01 0,01
Q6900 |Jarulékos ujj(-ak) 50 0,50 0,42
Q6910 |Jarulékos hiivelykujj(-ak) 1 0,01 0,01
Q6920 |Jarulékos labujj(-ak) 10 0,10 0,08
06990 |Polydactylia k.m.n 1 0,01 0,01
Q7000 |Osszenétt ujjak 15 0,15 0,13
Q7020 |Osszendtt labujjak 79 0,79 0,67
Q7040 [Polysyndactylia 18 0,18 0,15
Q7090 |Ujjak 6sszendvése, k.m.n. 3 0,03 0,03
Q7110 |A felkar és alkar velesziiletett hidnya, a kéz meglétével 2 0,02 0,02
Q7120 [Mindkét alkar és kéz velesziiletett hianya 2 0,02 0,02
Q7130 |[Kéz és ujj(-ak) velesziiletett hianya 4 0,04 0,03
Q7180 |A felsd végtag(-ok) egyéb redukcios defektusai 2 0,02 0,02
Q7190 |A felsd végtag redukcios defektusa, k.m.n. 12 0,12 0,10
07240 |A combcsont megrovidiilése 4 0,04 0,03
Q7290 [Az alsé végtag redukcios defektusa, k.m.n. 6 0,06 0,05
Q7400 |A felsd végtagok és vallov egyéb velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q7420 |Az alsé végtag(-ok) és medencedv egyéb vsz. rendellenességei 3 0,03 0,03
Q7480 |Egyéb meghatarozott velesziiletett végtagrendellenességek 1 0,01 0,01
Q7490 |A végtag(-ok) k.m.n. velesziiletett rendellenessége 1 0,01 0,01

Izolalt komplex, végtagokat érinté rendellenességek 19 0,19 0,16

'Multiplex tartasi-posztural asszocicid 10 0,10 0,08
Q7500 [Koponyavarratok velesziiletett elcsontosoddsa (craniosynostosis) 4 0,04 0,03
Q7510 |[Koponya és arccsontok renellenességei - Craniofacialis dystosis 1 0,01 0,01
Q7530 |Agy egyéb rendellenességei - macrocephalia 1 0,01 0,01
Q7580 |Az agy- és arckoponyacsontok egyéb meghatarozott velesziil. rendell. 9 0,09 0,08
Q7590 |Az agy- és arckoponyacsontok k.m.n. velesziiletett rendellenességei 2 0,02 0,02
Q7600 [Rejtett gerinchasadék (spina bifida occulta) 6 0,06 0,05
Q7640 |A gerincoszlop egyéb velesziiletett, scoliosissal nem tarsulo rendell. 7 0,07 0,06
Q7660 |A bordak egyéb velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q7680 |A csontos mellkas egyéb velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q7710 |Thanatophoricus rovid alkat 2 0,02 0,02
Q7730 |Chondrodysplasia punctata 1 0,01 0,01
Q7740 |A porcképzidés hianya (Achondroplasia) 8 0,08 0,07
Q7780 |Egyéb osteo-chondrodysplasia novekedési defektussal 1 0,01 0,01
Q7800 |Osteogenesis imperfecta 6 0,06 0,05
Q7890 |Nem meghatarozott osteochondrodysplasia 2 0,02 0,02
Q7900 [Rekeszrendelleneség 7 0,07 0,06
Q7900 |Velesziiletett rekesz-sérv 19 0,19 0,16
Q7910 |A rekeszizom egyéb velesziiletett rendellenességei 10 0,10 0,08
Q7920 |Exomphalos 15 0,15 0,13
Q7930 |Gastroschisis 19 0,19 0,16
Q7940 [Hasfal rendellenességei - Prune-Belly szindroma. 2 0,02 0,02
Q7950 |A hasfal egyéb velesziiletett rendellenességei 9 0,09 0,08
Q7980 |A csont- és izomrendszer egyéb velesziiletett rendellenességei 6 0,06 0,05
Q7990 |A csont- és izomrendszer velesziiletett rendellenessége, k.m.n. 5 0,05 0,04
Q8000 |Ichthyosis vulgaris 1 0,01 0,01
Q8090 [Velesziletett ichtyosis, k.m.n. 2 0,02 0,02
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Q8190 |Epidermolysis bullosa, k.m.n. 1 0,01 0,01
Q8200 [Multiplex egyéb azonositott szindromak Milroy syndroma 2 0,02 0,02
Q8220 [Mastocytosis 1 0,01 0,01
Q8230 |B6rpigment-taltengés 1 0,01 0,01
Q8240 |Ectodermalis dysplasia (izzadassal nem jaro) 1 0,01 0,01
Q8250 [Velesziiletett, nem daganatos anyajegy 215 2,14 1,83
Q8280 |A bodr egyéb meghatarozott velesziiletett rendellenességei 31 0,31 0,26
Q8290 |A bér velesziiletett rendellenessége, k.m.n. 3 0,03 0,03
Q8310 |EmI6 rendellenessége k.m.n. 2 0,02 0,02
Q8330 |Jarulékos mellbimbd 17 0,17 0,14
Q8380 |Az emld egyéb velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q8400 |Velesziiletett alopecia 2 0,02 0,02
Q8420 [Hajzat velesziiletett rendellenessége 1 0,01 0,01
Q8460 |A kormok egyéb velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q8480 |A kiiltakar6 egyéb, meghatarozott velesziiletett rendellenességei 4 0,04 0,03
Q8490 |A kiiltakaré velesziiletett rendellenességei, k.m.n. 2 0,02 0,02
Q8500 |Phakamatosis m.n.o. 2 0,02 0,02
Q8700 |[Multiplex egyéb azonositott szindromak 'Féként az arc kiilalakjat érinté vsz. ma 1 0,01 0,01
Q8700 [Multiplex syndroma Crouson syndroma 1 0,01 0,01
Q8700 |Multiplex syndroma Treacher-Collins syndroma 1 0,01 0,01
Q8700 [Multiplex egyéb az. szindromak Csecsemdkori gerincveldi izomsorvadas 1. tipus 2 0,02 0,02
Q8700 [Multiplex syndroma-Apert syndroma 3 0,03 0,03
Q8700 [Foként az arc kiilalakjat érintd velesziiletett malformatios syndromak Robin ano 4 0,04 0,03
Q8710 [Multiplex syndroma Smith Lemli+Opitz syndroma 1 0,01 0,01
Q8720 |ADAM sequens 1 0,01 0,01
Q8720 [Multiplex egyéb azonositott szindromak Foéként a végtagokat érintd velesziiletet 1 0,01 0,01
Q8720 [Multiplex egyéb azonositott szindromak Holt-Oram szindroma 1 0,01 0,01
Q8720 |[Multiplex syndroma "Rubinstein-Taybi syndroma 1 0,01 0,01
Q8720 |[Multiplex syndroma Holt Oram syndroma 2 0,02 0,02
Q8720 |[Multiplex syndroma Klippel syndroma 2 0,02 0,02
Q8720 |Multiplex asszociaci6 VACTERL 6 0,06 0,05
Q8750 [Multiplex egyéb azonositott szindromak Dandy-Walker szindroma 1 0,01 0,01
Q8780 |Multiplex egyéb azonositott szindromak_CMV infectio 1 0,01 0,01
Q8780 |Multiplex syndroma Mohr (OFD II) 1 0,01 0,01
Q8780 |[Multiplex syndroma CHARGE 1 0,01 0,01
Q8780 |Multiplex syndroma EECI 1 0,01 0,01
Q8780 |[Multiplex syndroma Poland syndroma 1 0,01 0,01
Q8780 |Multiplex syndroma Williams-Beuren sy.+Robin syndroma 1 0,01 0,01
Q8780 [Multiplex syndroma DiGeorge syndroma 2 0,02 0,02
Q8900 |A Iép velesziiletett rendellenességei 2 0,02 0,02
Q8910 |A mellékvese velesziiletett rendellenességei 4 0,04 0,03
08920 [Egyéb bels6 elvalasztasu mirigyek velesziiletett rendellenességei 1 0,01 0,01
Q8940 |Osszenétt ikrek 2 0,02 0,02
Q8970 |Tobbszoros, m.n.o. velesziiletett rendellenességek 16 0,16 0,14
Q9000 |[Multiplex kromoszoma 21 triszomia -Down syndroma 17 0,17 0,14
Q9090 [Multiplex kromoszoma Down k.m.n. 154 1,53 1,31
Q9100 [Multiplex kromoszdéma abnormitasok - Trisomia 18, meioticus, non-disjunctios t 14 0,14 0,12
Q9130 |Multiplex kromoszoma abnormitisok - Edwards-syndroma, k.m.n. 15 0,15 0,13
Q9140 [Multiplex kromoszoma abnormitasok - Trisomia 13, meioticus, non-disjunctios t 3 0,03 0,03
Q9170 |Multiplex kromoszéma abnormitasok - Patau-syndroma, k.m.n. 7 0,07 0,06
Q9270 [Multiplex egyéb kromoszoma -Triploidia és polyploidia 1 0,01 0,01
Q9380 |[Multiplex egyéb kromoszoma -Az autosomdak egyéb torései 4 0,04 0,03
Q9500 [Multiplex egyéb kromoszoma - Kiegyensulyozott translocatio és insertio normal 2 0,02 0,02
Q9520 [Multiplex egyéb kromoszoma -Kiegyensulyozott autosomalis atrendez6dés beteg 1 0,01 0,01
Q9590 [Multiplex egyéb kromoszoma -Kiegyensulyozott atrendez6dés és strukturalis ma 1 0,01 0,01
Q9600 [Multiplex egyéb kromoszoma - 45, X karyotypus Turner-syndroma 4 0,04 0,03
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Q9600 |['Multiplex egyéb kromoszoma -Turner X0 4 0,04 0,03
Q9630 [Multiplex egyéb kromoszoma - 45, X/46XX vagy XY mosaicismus_Turner-synd 1 0,01 0,01
09690 [Multiplex egyéb kromoszoma -'Turner-syndroma, k.m.n. 3 0,03 0,03
Q9700 [Multiplex egyéb kromoszoma - 47, XXX karyotypus Turner-syndroma 1 0,01 0,01
Q9800 |Multiplex egyéb kromoszoma - 47, XXY karyotipus- Klinefelter-syndroma 7 0,07 0,06
Q9810 [Multiplex egyéb kromoszoma - Klinefelter-syndroma, férfi, ketténél tobb X-chrg 2 0,02 0,02
Q9840 [Multiplex egyéb kromoszoma - Klinefelter-syndroma, k.m.n. 3 0,03 0,03
Q9850 [Multiplex egyéb kromoszoma -47, XYY karyotipus 1 0,01 0,01
Q9870 [Multiplex egyéb kromoszoma -Férfi, a nemi chromosoma mosaicismusaval 1 0,01 0,01
Q9980 |Egyéb meghatirozott chromosoma-rendellenességek 1 0,01 0,01
09990 |Chromosoma-rendellenesség, k.m.n. 6 0,06 0,05

Minor kombinaciok 3 0,03 0,03

Korasziilott asszociacio 4 0,04 0,03

Multiplex random rendellenességek 279 2,78 2,37
D1800 |Haemangioma, barmely lokalizacioban 188 1,87 1,60
D1810 |Lymphangioma barmely lokalizacioban 1 0,01 0,01
D3690 |J6indulati daganat, k.m.n. 6 0,06 0,05
17800 |Teleangiectasia hereditaria haemorrhagica 14 0,14 0,12
KO0700 |Az allcsontok lényegesebb nagysagbeli rendellenességei 6 0,06 0,05
K4000 [Hernia inguinalis-jobb oldali 2 0,02 0,02
K4020 |Kétoldali lagyéksérv, kizarodas vagy tiszkdsddés nélkiil 9 0,09 0,08
K4040 [Egyoldali vagy nem meghatarozott lagyéksérv, iszk6s6déssel 10 0,10 0,08
K4090 |Egyoldali vagy k.m.n. lagyéksérv, kizarodas vagy liszksodés nélkiil 95 0,95 0,81
K4290 |Koldokséry, kizarodas vagy tiszkosodés nélkiil 36 0,36 0,31
K4390 |Hasfali sérv, kizarodas vagy iiszkosodés nélkiil 1 0,01 0,01
N4700 |Nemiszervek rendellenessége, kiilon nem megnevezett - Phymosis-Paraphimosis 2 0,02 0,02
P8320 |Nem haemolyticus betegség okozta hydrops foetalis 23 0,23 0,20
P8350 |[Velesziiletett hydrocele 99 0,99 0,84
Osszesen 5770 57,49 49,02

velesziiletett rendellenességek / élvesziiletés+késéi magzati halalozas;
* velesziiletett rendellenességek / élvesziiletés+ dsszes magzati haldlozas;
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Az egyes velesziiletett rendellenesség-csoportok szamdanak és gyakorisagdanak elemzése

A 2. tablazat a Betegségek Nemzetkozi Osztalyozasa 10. revizioja (BNOI1() szerinti bontasban
mutatja be a velesziiletett rendellenességek szdmszer(, illetve ezrelékes eléforduldsi gyakorisagat, a
bejelentett VRONY adatokbol szamolva. A gyakorisagi értékeket két formaban jelennek meg, az
egyik esetben az élvesziiletések €s a késoi magzati halalozasok szamat vettiik figyelembe, a masik
esetben viszont az élvesziiletések szamat és az oOsszes magzati haldlozést; tekintettel az adatbazis
jelentds prenatalisan felismert esetére.

A tablazatban a BNO10 revizid alapjan a Q00- Q99 fécsoport dsszes bejelentett rendellenessége
mellett tovabbi rendellenességek is szerepelnek.

- D fécsoport, rosszindulati daganatos betegségek koziil: DI18.0-haemangioma, D181-
lymphangioma, barmely lokalizadcidoban, D369-j6indulatu daganat

- E fécsoportbol az E70-E90-velesziiletett anyagcsere rendellenességek,

- G fécsoport, idegrendszer betegségei koziil G120-Werdnig-Hoffmann

- I fOcsoport, keringési rendszer betegségei koziil az [78.0-teleangiectasia hereditaria
haemorrhagica,

- K f6csoport, emésztérendszer betegségei koziil a KO07.0-micrognathia, K40-velesziiletett
lagyéksérv, illetve a K42.9-velesziiletett koldoksérv

- P f8csoport, perinatalis korban keletkezd allapotok koziil: P83.2-nem haemolitikus betegség
okozta hydrops foetalis és P83.5-velesziiletett hydrocele is szerepelnek.

A VRONY-nak 2006-ban 6sszesen 5770 fejlodési rendellenességgel jarod esetet jelentettek be. A
spontan ¢és indukalt vetéléssel végzddd esetek nagy szama miatt, a korai, kozépidds és késdi magzati
halalozast is figyelembe véve, a bejelentett fejlodési rendellenességek gyakorisaga 49,02 ezrelék volt.
A velesziiletett rendellenességek szama - az el6z0 év adataihoz viszonyitva - 450-nel emelkedett,
aranya 2,77 ezrelékkel nott.

A szakirodalom alapjan a velesziiletett fejlodési rendellenességek eléfordulasi gyakorisaguk alapjan 4

6 csoportba sorolhatok:

& A gyakori (1 ezrelék feletti gyakorisagu) csoportba 9 fejlédési rendellenesség (veldcsdzarodasi
rendellenesség, ajak ¢és/vagy szajpadhasadék, kamrai szivsOvény defektus, rejtettheréjiiség,
hypospadiasis, velesziiletett csipéficam, velesziiletett hypertropfids pylorus stenosis, velesziiletett
dongaldb, velesziiletett lagyéksérv) és a Down kor tartozik. Elemzésiink alapjan kijelenthetd, hogy
a VRONY 2006-¢vi adatai kozott a gyakorinak szamitdo ajak és/vagy szdjpad hasadékos
rendellenességek, €s a velesziiletett hypertropfids pylorus stenosis bejelentési aranya joval elmarad
a vart értekektol.

& A kozepes gyakorisagu fejlodési rendellenességek csoportja mintegy 25 rendellenességet foglal
magaba. Ezek az artalmak 1-10 ezrelékben fordulnak el (pl. nyitott hasfal, nyeldcsé elzarodas).

& A ritka és nagyon ritka fejlodési rendellenességek csoportjaba mintegy 3000 rendellenesség
sorolhatd, amelyek eldfordulasi gyakorisdga 10 ezrelék, vagy ez alatti (pl. situs inversus,
hermaphroditismus).

A VRONY 2006. évi adatai alapjan a kovetkezd fejlédési rendellenesség-tipusokat tekinthetjiik
hazénkban a leggyakorlbbaknak (>1%o)*:

pitvari sévényhidny (346 eset: 2,94 %o)
= avesemedence és hugyvezeték egyéb r. (280 eset: 2,38 %o)
= kamrai sovényhiany (279 eset: 2,37 %o)
* multiplex random rendellenességek (279 eset: 2,37 %o)
* hypospadiasis, k.m.n. (251 eset: 2,13 %o)
= velesziiletett, nem daganatos anyajegy (215 eset: 1,83 %o)

* Az elemzés soran a 2. tablazat csillaggal jeldlt értékeit vessziik figyelembe, tekintettel arra, hogy ennek az oszlopnak a
szamértékei tartalmazzak az 0sszes magzati halalozast is.
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= haemangioma, barmely lokalizacidoban (188.eset: 1,60 %o)
* nem descendalt here, egyoldali (173 eset: 1,47 %o)
= Down-szindréma (171 eset: 1,45 %o)
* nyitott ductus arteriosus (129 eset: 1,10 %o)
= dongaldb (pes equinovarus) (128.eset: 1,09 %o)
* ankyloglossia (121 eset: 1,03 %o)

A fent felsorolt, leggyakoribb fejlédési rendellenességek el6fordulasdban és sorrendjében némi
valtozast tapasztaltunk az el6z0 évhez képest. 2006-ban a pitvarokat érintd szivrendellenességek
mellett a vesemedence és hugyvezeték egyéb elzarodassal jard rendellenességei, a kamrakat érintd
szivrendellenességek voltak a leggyakrabban bejelentett esetek.
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3. tablazat A velesziiletett rendellenességekkel sujtott esetek terhességi kimenetel szerinti
megoszlasa a VRONY 2006. évi adatai alapjan.

pren. felismert pren.
r. miatt felismert r.
Rendellenesség csoportok élve- halva- spontin terhesség- terhesség- csecsemo-
sziilottek sziiletés vetélés megszakitias |megsz. nélkiil|egyiitt | halalozas*
esetsz. | % esetsz. |% |esetsz. |% |esetsz. |% esetsz. |% esetsz. |esetsz. |%

AN - koponyahidny 21 7,7 of 0 of 0 241 92,3 0 0 26 1] 50
EN - agysérv 3 60 0 0 0 0 2 40 0 0 5 0 0
SB - nyitott gerinc 18] 37,5 1] 2,1 1] 2,1 26 54,2 2] 42 48 3] 16,7
CL - ajakhasadék 80] 95,2 0 0 0 0 1 1,2 31 3,6 84 1 1,3
CP - szajpadhasadék 33 100 o] o o] o 0 0 0 0 33 0 0
PY - sokujjuség 85| 97,7 1| 1.1 of o | 11 of o 87 of o
SY - 6sszenétt ujjak 111] 94,1 0 0 0 0 6 5,1 1] 08 118 0 0
LR - végtaghidny 36| 85,7 ofl o 1| 24 4 95 1| 24 42 1| 2.8
EX - nyitott hasfal 28] 62,2 0 0 0 0 13 28,9 4] 8,9 45 0 0
OA - nyel6cs6 elzarodas 18] 94,7 1l 5.3 0 0 0 0 0 0 19 0 0
AA - végbélelzarodas 26] 92,9 0 0 0 0 0 0 2 7,1 28 0 0
MC - kisfejliség 17] 89,5 0 0 0 0 1 5,3 1] 53 19 0 0
HY - vizfejliség 431 58,1 1] 14 1] 14 19 25,7 10] 13,5 74 0 0
ON - egy¢b idegrendszeri rendell.-ek 37] 69,8 0 0 2| 3.8 13 24,5 1 1,9 53 1 2,7
CT - velesziiletett sziirkehalyog 13] 100 o] o o] o 0 0 0 0 13 0 0
AM - szemhidny és kisszemiiség 2| 100 of o of o 0 0 0 0 2 0 0
EY - egyéb szemrendellenességek 79] 100 0f 0 0] 0 0 0 0 0 79 0 0
EA - fiilrendellenességek 27] 100 o] o o] o 0 0 0 0 27 0 0
FS - arc- és koponyarendellenesség 24] 100 o] o o] o 0 0 0 0 24 0 0
BR - kopoltyuiv szarmazékok rendell.-ei 71 21,9 1] 3.1 2] 6.3 20| 62,5 2] 6,3 32 0 0
TC - ferdenyakusag 38 100 o] o of o 0 0 0 0 38 0 0
HD - sziv és nagyér rendellenességek 1251] 95,8 1] 0,1 1] 0,1 36 2,8 171 1,3] 1306 241 1,9
RS - 1égz6rendszeri rendellenességek 69| 87,3 1l 1,3 2| 2,5 6 7,6 1] 1,3 79 0 0
DI - rekeszhiany 27 75 0 0 0 0 8 22,2 1] 28 36 4] 14,8
RA - vesehiany 40 87 1] 2,2 0 0 2 4,3 3 6,5 46 0 0
CK - tomlds vese 34 63 1] 1,9 0 0 18 33,3 1 1,9 54 2l 59
US - hugyrendszer elzarodasos r. 360 95,5 0 0 0 0 3 0,8 14| 3,7 377 11 03
OU - egyéb hugy-ivarszervi rendell.-ek 167| 93,3 0 0 11 0.6 6 3.4 51 2,8 179 0 0
SH - hiigycsérendellenesség 2711 100 of o of o 0 0 0 0 271 0 0
UT - rejtett heréjiség 231] 100 0f 0 0] 0 0 0 0 0] 231 0 0
EG - nemi szervi rendellenességek 571 100 of o of o 0 0 0 0 57 0 0
PS - gyomorkimenet sziikiilet 37 100 o] o o] o 0 0 0 0 37 0 0
OD - egyéb zsigeri rendellenességek 244| 96,8 1| 04 0 0 6 2.4 1] 04 252 1l 04
Al - vékonybél velesziil. elzar., szikiil. 12] 923 0 0 0 0 0 0 1| 7,7 13 0 0
SK - csont és izomrendszer egyéb . 30 90,9 of o of o 3 9,1 0 0 33 0 0
SA - 1éphiany 2] 100 0 0 0 0 0 0 0 0 2 0 0
OL - egyéb végtag rendellenességek a6 92 o] o o] o 4 8 0 0 50 0 0
CD - csipdficam hajlam 170] 100 0f 0 0] 0 0 0 0 0] 170 0 0
CF - dongalab 199] 96,6 0 0 0 0 3 1,5 4 1,9 206 0 0
IM - kiiltakarok rendellenessége 58] 98,3 0 0 0 0 1 1,7 0 0 59 0 0
EO - hormontermel6 szervek r. 51 100 0 0 0 0 0 0 0 0 5 0 0
IH - lagyéksérv 114] 100 0 0 0 0 0 0 0 0 114 0 0
UH - koldoksérv és egyéb minor anomaliak 633 100 o] o o] o 0 0 0 0 633 0 0
DS - Down szindréma 72| 42,1 2l 1,2 1] 0,6 94 55 2 1,2 171 0 0
EK - Egyéb kromoszoma rendelleneségek 8] 17,8 0 0 2| 44 30 66,7 5] 11,1 45 0 0
ES - Egyéb azonositott szindromak 38| 494 0 0 1] 1,3 31| 403 71 9,1 77 31 7.9
CoTW - 6sszen6tt ikrek 0 0 o] o o] o 2 100 0 0 2 0 0
HF - nem haemolitikus b. okozta hydrops f. 10| 43,5 1] 43 1| 43 11] 47,8 0 0 23 1 10
HG - Hirsprung-féle betegség 71 100 0f 0 0] 0 0 0 0 0 7 0 0
NM - Nem azonositott tobbszoros vsz. r. 2431 81,8 1] 03 4] 1,3 40 13,5 9 3 297 11] 4,5
Multiplex asszociaciok 19] 90,5 0 0 0 0 2 9,5 0 0 21 2| 10,5
TE- Teratomak 6nmagukban / tarsultan 17 81 o] o o] o 4 19 0 0 21 0 0
Osszesen 5198| 90,1 14| 0,2 20| 0,3 440 7,6 98] 1,7] 5770 56] 1,1

(* bejelentett csecsemdhalalozasok szama az élve sziilottek szazalékaban)
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A velestziiletett rendellenességekkel sujtott esetek terhességi kimenetel szerinti megoszlasanak
elemzése

A velesziiletett rendellenességgel sujtott esetek terhességi kimenetel szerinti megoszlasat
bemutatdé 3. szamu tablazat alapjan a kovetkez0 megallapitdsokat tehetjiik: a fejlodési
rendellenességgel 2006-ban bejelentettek 90,1%-a élve jott vilagra. A csecsemoOhaldlozdas VRONY
fele torténd jelentése nem tekinthetd teljesnek, igy az 1,1%-0s mortalitasi mutatd sem tiikrozi a valds
helyzetet. Errdl a sajnalatos eseményrél a VRONY csak akkor kap tdjékoztatast, ha az elhalalozas a
rendellenesség bejelentésének idoszakaban torténik.

A legtobb csecsemOhaldlozasrol a sziv- és érrendszeri rendellenesség és a nem azonositott,
tobbszords fejlodési rendellenesség eseteiben tortént bejelentés. A fejlodési rendellenességgel
bejelentett esetek 0,3%-a (20 eset) spontan elvetélt magzat volt, 14 esetben (0,2%-ban) késéi magzati
halalozas kovetkezett be.

A ,,Bejelentolap” adattartalmanak teljesebb kitoltése és a javulo bejelentési fegyelem kévetkeztében a
terhesség kimenetelének elemzése egyszeriibbé valt azaltal, hogy a tablazatban nincs ,,ismeretlen”
kimenetelii oszlopunk.

) A magzati haldlozdsok tilnyomo részét a prenatalisan felismert rendellenességek képezték.
Osszesen 538 fejlodési rendellenességet diagnosztizaltak magzatoknal, amely az 6sszes eset 10,4%-a.
Ez az arany 4,3%-kal magasabb az el6z6 évinél (2005-ben 6,15% volt) (p<0.001).

A prenatalisan diagnosztizalt esetek gyakorisdgi mutatdjanak emelkedése nagyrészt annak a
kovetkezménye, hogy kiilon megkeresésiinkre, 2006-ban a genetikai tandcsadokbol a korabbi évekhez
képest jelentdsen nagyobb szamu bejelentés érkezett.

Vannak olyan intézmények, mint pl. a Kecskeméti Megyei Korhaz Sziilészeti osztalya, a
Debreceni Egyetem Sziilészeti és Nogyogyaszati Klinikaja és Genetikai tandcsadoja, amelyek
tovabbra is kiemelkedden jol jelentik a terhesség alatt diagnosztizalt fejlédési rendellenes magzatokat,
masok viszont, a jogszabalyi eldirasok ellenére sem jelentenek prenatalisan diagnosztizalt eseteket.

Egyes rendellenességekhez (pl: Down-szindroma) a VRONY adatai a teljes hazai gyakorisagra
vonatkozoan megbizhatéoan biztositjdk a kutatdsok alapjat, de akdr iddtrend-vizsgalataink
megbizhatosdga érdekében, vagy azért, hogy a klinikus szakmdknak minden esetben korrekt
visszajelzést tudjunk adni; csak és kizarolag ,,jol jelentett” rendellenesség elemzés fogadhato el.
Ennek érdekében rendkiviil fontos, hogy folyamatosan és mind teljesebb mértékben, a tényleges
gyakorisadgot tiikr6z6 - valid - adatok keriiljenek adatbazisunkba, azaz a mindenkori jogszabalyi
eldirasok szerint torténjen a fejlédési rendellenességek jelentése.

A prenatalisan diagnosztizalt rendellenességek 77,8%-aban jelezték a bejelentd orvosok, hogy a
terhesség indukalt vetéléssel végzodott (440/342 eset, az Osszes eset 6,8%-a). A magzati korban
diagnosztizalt malformaciok 22,3%-aban (98 eset, az Osszes eset 1,88%-a) a terhesség tovabbi
kimenetele ismeretlen maradt. Az okok alapvetéen hadrom tényezdre vezethetdk vissza:

1. Az UH vizsgalatot végzd orvosnak nem volt tudomasa a terhesség tovabbi kimenetelérol,

2. A magzati korban diagnosztizalt fejlodési rendellenesség nem bizonyult olyan sulyosnak, hogy

indokolta volna a terhesség befejezését,

3. A sziild a fejlodési rendellenesség ismeretének ellenére vallalta a terhesség kihordésat.

A VRONY bejelentések alapjan a prenatdlis diagnosztika az alabbiakban bizonyult
leghatékonyabbnak:
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koponyahiany 26 esetbdl 24 prenat.diagn. 92,31%
egyéb kromoszoma rendellenességek 45 esetbdl 35 prenat.diagn. 77,78%
kopoltytiv szdrmazékok rendellenességei 32 esetbdl 22 prenat.diagn. 68,75%
nyitott gerinc 48 esetbdl 28 prenat.diagn. 58,33%
Down-szindroma 171 esetbdl 96 prenat.diagn. 56,14%
egyéb azonositott szindromak 77 esetbdl 38 prenat.diagn. 49,35%
nem haemolitikus b. okozta hydrops f. 23 esetbdl 11 prenat.diagn. 47,83%
vizfejliség 74 esetbdl 29 prenat.diagn. 39,19%
nyitott hasfal 45 esetbdl 17 prenat.diagn. 37,78%
tomlds vese 54 esetbdl 19 prenat.diagn. 35,19%
egyeb idegrendszeri rendellenességek 53 esetbdl 14 prenat.diagn. 26,42%
rekeszhiany 36 esetbdl 9 prenat.diagn. 25,00%

A prenatdlisan diagnosztizalt rendellenességek gyakorisdga a korabbi évhez viszonyitva 60%-
kal, novekedett, azaz a 2005-ben magzati korban diagnosztizalt esetek szdma 327-r61 548-ra
emelkedett. A leggyakoribb kromoszdma-rendellenességet jelentd Down-szindroma magzati
diagnosztikdja 42,8%-r6l 56,14%-ra nétt, amely megegyezik az eurOpai atlaggal. Az egyéb
kromoszoma-rendellenességek prenatalis felismerésének aranya (77,78%) mintegy 13%-kal
novekedett az el6z6 évihez képest.

Az 0Osszes bejelentett idegesdzarddasi rendellenesség (79 eset) koziil 54 keriilt prenatalisan
diagnosztizélasra, azaz az esetek 68%-a, amely ugyancsak megegyezik az eurdpai regiszterek
atlagaval. A 2006-ban jelentett esetek koziil 2 koponyahidny, 3 agysérv és 18 nyitott gerinccel
sziiletett gyermek nem keriilt felismerésre prenatalisan.

A 84 ajakhasadékos rendellenesség koziil mindossze négyet, azaz az esetek 4,8%-at jelentették
prenatalisan, ez az arany messze elmarad az eurdpai atlagtol (13%).

A 74 bejelentett vizfejii magzatbol 29-et, - az esetek 39,2%-at - mar magzati korban ultrahangos
vizsgalattal felismertek, de ez az eredmény sem allja meg a helyét nemzetkozi Osszehasonlitdsban
(49%).

A 42 végtagredukcids rendellenesség koziil 5 magzatnal diagnosztizaltak végtaghianyt (11,9%),
ami a 2005-1 évi gyakorisag kozel kétszerese, de elmarad a 36%-o0s eurdpai atlagtol.

A 45 nyitott hasfal rendellenesség valamivel tobb, mint harmadat (37,8%), a 36 rekeszhianyos
magzati rendellenesség negyedét (25%) ultrahangvizsgalattal prenatalisan diagnosztizaltak. Itt is lenne
javitani valo a statisztikan, hiszen az eurdpai atlag kétszer ilyen hatékonyan, 78%-ban ismeri fel e
rendellenességet.

A korabbi évhez viszonyitva 1,8%-kal emelkedett a sziv- és nagyér fejloddési rendellenességek
prenatalisan felismert eseteinek gyakorisaga. A 2006-ban bejelentett 1306 rendellenesség mintegy
3,9%-at diagnosztizaltdk méhen beliil (eurdpai atlag: ~10%).

A vesefejlodési rendellenességek koziil a vesehidnyt 10,9%-ban (46 esetbdl 5), a tomlds vesét
35,2%-ban (54 esetbdl 19) ismerték fel magzatokndl, el6bbi esetében az eurdpai prenatalis
diagnosztika atlagos szintje 75% utdbbiban 97%.
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4. tablazat A velesziiletett rendellenességgel sujtott esetek sziiletési honap szerinti megoszldasa a
VRONY 2006. évi végleges adatai alapjan

Rendellenesség csoportok esetszjzianlll uei:elék esetsﬁgirlel:rl;lék esetsIzI;?nrc;zl:-ilék esetszzx?lrlilzsrelék
AN - koponyahiany 0 0 0 0 1 0,1 4] 0,42
EN - agysérv 0 0 1] 0,11 0 0 0 0
SB - nyitott gerinc 4 0,4 1] 0,11 3 0,3 4] 0,42
CL - ajakhasadék 71 0,71 11] 1,23 8 0,8 41 0,42
CP - szajpadhasadék 4 0,4 0 0 5 0,5 2] 021
PY - sokujjusag 6] 0,61 71 0,78 7 0,7 5] 0,53
SY - 6sszendtt ujjak 71 0,71 13] 145 11 1,1 41 0,42
LR - végtaghiany 51 0,51 4] 0,45 3 0,3 2] 0,21
EX - nyitott hasfal 2 0,2 1] 0,11 3 0,3 31 0,32
OA - nyel6es6 elzarddas 1 0,1 1] 0,11 3 0,3 0 0
AA - végbélelzarddas 3 0,3 3] 0,34 2 0,2 11 0,11
MC - kisfejliség 2 0,2 0 0 2 0,2 11 0,11
HY - vizfejiség 6] 0,601 71 0,78 5 0,5 5] 0,53
ON - egyéb idegrendszeri rendell.-g 71 0,71 41 045 3 0,3 5| 0,53
CT - velesziiletett sziirkehalyog 2 0,2 1] 0,11 1 0,1 0 0
AM - szemhidny ¢és kisszemiiség 0 0 0 0 0 0 0 0
EY - egyéb szemrendellenességek 12] 1,21 8] 0,89 8 0,8 11] 1,16
EA - fiilrendellenességek 1 0,1 3] 0,34 2 0,2 2| 0,21
FS - arc- és koponyarendellenesség 0 0 1] 0,11 4 0,4 6] 0,63
BR - kopoltyuiv szarmazékok rendd 1 0,1 1] 0,11 2 0,2 0 0
TC - ferdenyakusag 6] 0,61 0 0 7 0,7 11 0,11

HD - sziv és nagyér rendellenességg 125] 12,63 102] 11,39 123| 12,35 107] 11,3

RS - 1égzbrendszeri rendellenességg 5| 0,51 5| 0,56 7 0,7 4] 0,42
DI - rekeszhiany 4 0,4 2] 0,22 3 0,3 31 0,32
RA - vesehiany 6] 0,61 21 0,22 7 0,7 71 0,74
CK - tomlés vese 1 0,1 4] 045 3 0,3 8] 0,85
US - hiigyrendszer elzarddasos rend 26| 2,63 22| 2,46 231 2,31 24| 2,54
OU - egyéb hugy-ivarszervi rendell 13] 1,31 101 1,12 14] 141 18 1,9
SH - hiigycsérendellenesség 28] 2,83 211 2,35 27 2,71 19] 2,01
UT - rejtett heréjiség 171 1,72 231 2,57 271 2,71 19] 2,01
EG - nemi szervi rendellenességek 3 0,3 2] 022 4 0,4 2] 0,21
PS - gyomorkimenet sziikiilet 4 0,4 3] 034 2 0,2 4] 0,42
OD - egyéb zsigeri rendellenessége 34] 3,44 19] 2,12 311 3,11 19] 2,01
Al - vékonybél velesziil. elzar., szii 0 0 0 0 1 0,1 2|1 0,21
SK - csont és izomrendszer egyéb r 3 0,3 3] 0,34 4 0,4 0 0
SA - 1éphidny 1 0,1 1] 0,11 0 0 0 0
OL - egyéb végtag rendellenességel 2 0,2 11] 1,23 6 0,6 2] 021
CD - csip6ficam hajlam 18] 1,82 22| 2,46 18] 1,81 17 1,8
CF - dongalab 10] 1,01 13| 145 201 2,01 17 1,8
IM - kiiltakardk rendellenessége 4 0,4 9] 1,01 4 0,4 31 0,32
EO - hormontermeld szervek rende 0 0 0 0 0 0 0 0
IH - lagyéksérv 12] 1,21 13] 145 4 0,4 6] 0,63
UH - koldoksérv és egyéb minor an| 64| 6,47 62| 6,92 66| 6,63 48] 5,07
DS - Down szindroma 9] 0,91 71 0,78 14 1,41 16] 1,69
EK - Egyéb kromoszéma rendellen: 2 0,2 0 0 1 0,1 3] 0,32
ES - Egyéb azonositott szindromak 3 0,3 71 0,78 3 0,3 6] 0,63
CoTW - 6sszendtt ikrek 0 0 0 0 0 0 0 0
HF - nem haemolitikus betegség ok 5| 0,51 2] 022 1 0,1 0 0
HG - Hirsprung-féle betegség 2 0,2 1] 0,11 0 0 0 0
NM - Nem azonositott tobbszoros 241 2,42 31| 3,46 221 2,21 27| 2,85
Multiplex asszociaciok 0 0 5| 0,56 3 0,3 2] 0,21
TE- Teratdmak 6nmagukban vagy t 0 0 0 0 0 0 0 0
Osszesen 501| 50,62 469 52,37 518] 52,01 443| 46,8
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RendelleneSSég csoportok esetsz?n?ll::relék esetsi]{:lnll1 llelzsrelék esetsz.!illill“::zsrelék ese?slzlégl:llsze;:'leslék
AN - koponyahiany 2| 0,21 1 0,1 0 0 1 0,1
EN - agysérv 11 0,1 0 0 0 0 0 0
SB - nyitott gerinc 4] 0,42 4 0,41 0 0 4] 0,38
CL - ajakhasadék 71 0,73 9 0,92 8] 0,77 5| 0,48
CP - szajpadhasadék 31 0,31 2 0.2 31 0,29 1] 0,1
PY - sokujjiisag 8| 0,84 11] 1,13 8] 0,77 6] 0,57
SY - &sszendtt ujjak 9] 0,94 111 1,13 11] 1,06 10] 0,96
LR - végtaghiany 2] 0,21 3 0,31 3] 0,29 3] 0,29
EX - nyitott hasfal 4] 042 2 0.2 6] 0,58 31 0,29
OA - nyel6es6 elzarddas 0 0 2 0,2 31 0,29 5| 0,48
AA - végbélelzarodas 2] 0,21 2 0.2 5| 0,48 1] 0.1
MC - kisfejliség 1] 0,1 2 0.2 1 0,1 1] 0,1
HY - vizfejliség 21 0,21 2 0,2 41 0,39 4] 0,38
ON - egyéb idegrendszeri rendell.-g 2] 0,21 3 0,31 3] 0,29 3] 0,29
CT - velesziiletett sziirkehalyog 0 0 3] 0,31 1 0,1 0 0
AM - szemhidny ¢és kisszemiiség 0 0 1] 0,1 1 0,1 0 0
EY - egyéb szemrendellenességek 5] 0,52 10f 1,02 5] 0,48 8] 0,77
EA - fiilrendellenességek 31 031 41 0,41 41 0,39 1] 0.1
FS - arc- és koponyarendellenesség 0 0 4 0,41 0 0 2| 0,19
BR - kopoltyuiv szarmazékok rendd 4] 0,42 0 0 2| 0,19 4] 0,38
TC - ferdenyakiisag 31 031 3] 0,31 31 0,29 51 0,48
HD - sziv és nagyér rendellenességg 98] 10,27 112| 11,47 107 10,3 111} 10,62
RS - 1égzbrendszeri rendellenességg 5| 0,52 4] 0,41 4] 0,39 6] 0,57
DI - rekeszhiany 4] 042 1 0,1 1 0,1 1 0,1
RA - vesehiany 4] 0,42 3] 0,31 0 0 2| 0,19
CK - tomlés vese 51 0,52 3] 0,31 31 0,29 3] 0,29
US - hugyrendszer elzarodasos rend 28| 2,94 29| 2,97 36| 3,47 301 2,87
OU - egyéb hugy-ivarszervi rendell 14] 1,47 18] 1,84 13] 1,25 21] 2,01
SH - hiigycsérendellenesség 27] 2,83 221 2,25 23] 2,21 26| 2,49
UT - rejtett heréjliség 13] 1,36 20| 2,05 19] 1,83 22| 2,11
EG - nemi szervi rendellenességek 3| 0,31 6/ 0,61 8| 0,77 4] 0,38
PS - gyomorkimenet sziikiilet 3] 0,31 4] 041 3] 0,29 1 0,1
OD - egyéb zsigeri rendellenessége 251 2,62 20| 2,05 14] 1,35 18] 1,72
Al - vékonybél velesziil. elzar., szii 1 0,1 1 0,1 2|l 0,19 1 0,1
SK - csont és izomrendszer egyéb r 3| 0,31 3 0,31 3] 0,29 4] 0,38
SA - 1éphiany 0 0 0 0 0 0 0 0
OL - egyéb végtag rendellenességel 6| 0,63 1] 0,1 3] 0,29 3] 0,29
CD - csipdéficam hajlam 13] 1,36 9 0,92 18] 1,73 14] 1,34
CF - dongalab 19] 1,99 13] 1,33 16] 1,54 221 2,11
IM - kiiltakarok rendellenessége 5| 0,52 51 0,51 5| 048 6] 0,57
EO - hormontermel6 szervek rende 0 0 0 0 0 0 0 0
IH - lagyéksérv 19] 1,99 51 0,51 71 0,67 9] 0,86
UH - koldoksérv és egyéb minor an| 48] 5,03 40 4,1 511 491 45| 4,31
DS - Down szindroma 6] 0,63 111 1,13 8] 0,77 9] 0,86
EK - Egyéb kromoszoma rendellen 0 0 2 0,2 2] 0,19 3] 0,29
ES - Egyéb azonositott szindromak 6] 0,63 4] 0,41 3] 0,29 6] 0,57
CoTW - 6sszendtt ikrek 0 0 0 0 0 0 1 0,1
HF - nem haemolitikus betegség ok 1 0,1 1 0,1 1 0,1 3] 0,29
HG - Hirsprung-féle betegség 1] 0,1 0 0 1 0,1 1] 0,1
NM - Nem azonositott tobbszoros 22 2,31 221 2,25 26 2,5 19] 1,82
Multiplex asszociaciok 1 0,1 0 0 2] 0,19 2] 0,19
TE- Teratomak 6nmagukban vagy t 11 0,1 1] 0,1 0 0 11 0,1
Osszesen 443] 46,45 439| 44,95 450] 43,33 461] 44,12
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Rende“enesseg csop ortok esif:zgrt: n:::‘eeﬂ’ek! esets(;:l'(rtn()l:::elék esetsz:ilr(:lveelzlr‘gleéi
AN - koponyahiany 0 0 0 0 0 0
EN - agysérv 11 0,1 0 0 1 0,1
SB - nyitott gerinc 4] 0,39 4 0.4 2] 0,21
CL - ajakhasadék 3] 0,29 71 0,7 31 0,31
CP - szajpadhasadék 7] 0,68 3 0,3 2| 0,21
PY - sokujjisag 11] 1,07 11 1,1 31 0,31
SY - 6sszendtt ujjak 11] 1,07 91 0,9 6] 0,63
LR - végtaghiany 2| 0,19 4] 04 4] 0,42
EX - nyitott hasfal 3] 0,29 3 0,3 0 0
OA - nyel6es6 elzarddas 0 0 1 0,1 2] 0,21
AA - végbélelzarddas 2| 0,19 3 0,3 1 0,1
MC - kisfejliség 1] 0,1 2 0,2 0 0
HY - vizfejiség 4] 0,39 5 0,5 8] 0,83
ON - egyéb idegrendszeri rendell.-d 2| 0,19 71 0,7 31 0,31
CT - velesziiletett sziirkehdlyog 2] 0,19 1 0,1 1 0,1
AM - szemhiany és kisszemiiség 0 0 0 0 0 0
EY - egyéb szemrendellenességek 2] 0,19 6 0,6 1 0,1
EA - fiilrendellenességek 0 0 3 0,3 2] 0,21
FS - arc- és koponyarendellenesség 3] 0,29 0 0 1 0,1
BR - kopoltytiv szdrmazékok rendd 0 0 0 0 2| 0,21
TC - ferdenyakiisag 0 0 4] 04 2| 0,21
HD - sziv és nagyér rendellenességg 96] 9,32 104] 10,41 104] 10,85
RS - 1égzbrendszeri rendellenességd 9] 0,87 10 1 71 0,73
DI - rekeszhiany 1] 0,1 3 0,3 4] 042
RA - vesehiany 4] 0,39 1 0,1 5| 0,52
CK - tomlés vese 2] 0,19 5 0,5 4] 0,42
US - hugyrendszer elzar6désos rend 34 33 32 3,2 411 4,28
OU - egyéb hugy-ivarszervi rendell 21] 2,04 9] 09 15 1,57
SH - hugycsérendellenesség 13] 1,26 31 3,1 171 1,77
UT - rejtett heréjiiség 18] 1,75 18 1,8 20 2,09
EG - nemi szervi rendellenességek 7| 0,68 7 0,7 5| 0,52
PS - gyomorkimenet sziikiilet 2] 0,19 4 0,4 4] 042
OD - egyé€b zsigeri rendellenessége 21] 2,04 19 1,9 18] 1,88
Al - vékonybél velesziil. elzar., szl 1] 0,1 2 0,2 1 0,1
SK - csont és izomrendszer egyéb r 3] 0,29 4 0,4 2] 0,21
SA - Iéphiany 0 0 0 0 0 0
OL - egyéb végtag rendellenességel 1] 0,1 71 07 3] 0,31
CD - csip6ficam hajlam 9] 0,87 11 1,1 9] 0,94
CF - dongalab 201 1,94 19 1,9 15| 1,57
IM - kiiltakarok rendellenessége 6] 0,58 4 04 3] 0,31
EO - hormontermeld szervek rende 3] 0,29 1 0,1 1 0,1
IH - lagyéksérv 9] 0,87 8] 0,8 9] 0,94
UH - k6ldoksérv és egyéb minor an| 60| 5,83 60| 6,01 371 3,86
DS - Down szindroma 7| 0,68 11 1,1 14] 1,46
EK - Egyéb kromoszoma rendellen 2] 0,19 2 0,2 3] 0,31
ES - Egyéb azonositott szindromak 5| 0,49 6 0,6 3] 0,31
CoTW - 6sszendtt ikrek 0 0 0 0 0 0
HF - nem haemolitikus betegség ok 41 0,39 0 0 2 0,21
HG - Hirsprung-féle betegség 1] 0,1 0 0 0 0
NM - Nem azonositott tdbbszoros v 22| 2,14 29 2,9 251 2,61
Multiplex asszociaciok 2] 0,19 1 0,1 1 0,1
TE- Teratdmak dnmagukban vagy t 1] 0,1 6 0,6 2] 0,21
Osszesen 442] 42,9 487| 48,77 418| 43,62
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Rendellenesség csoportok fiecembgr ismer’etlen egyiitt
esetszam| ezrelé€k| esetszam esetsz.

AN - koponyahiany 2| 0,21 15 26
EN - agysérv 0 0 1 5
SB - nyitott gerinc 2| 0,21 12 48
CL - ajakhasadék 9] 0,95 3 84
CP - szajpadhasadék 1] 0,11 0 33
PY - sokujjusag 4] 0,42 0 87
SY - 0sszendtt ujjak 10] 1,06 6 118
LR - végtaghiany 4] 0,42 3 42
EX - nyitott hasfal 1] 0,11 14 45
OA - nyel6csd elzarddas 1] 0,11 0 19
AA - végbélelzarodas 11 0,11 2 28
MC - kisfejliség 5 0,53 1 19
HY - vizfejiiség 0 0 22 74
ON - egy¢b idegrendszeri rendell.-g 6] 0,64 5 53
CT - velesziiletett sziirkehdlyog 1] 0,11 0 13
AM - szemhiany és kisszemiiség 0 0 0 2
EY - egyéb szemrendellenességek 3] 0,32 0 79
EA - fiilrendellenességek 2| 0,21 0 27
FS - arc- és koponyarendellenesség 3] 0,32 0 24
BR - kopoltytiv szdrmazékok rendd 1] 0,11 15 32
TC - ferdenyakiisag 4] 0,42 0 38
HD - sziv és nagyér rendellenességg 98] 10,39 19 1306
RS - 1égzbrendszeri rendellenességd 8] 0,85 5 79
DI - rekeszhiany 6] 0,64 3 36
RA - vesehiany 2| 0,21 3 46
CK - toml6s vese 6] 0,064 7 54
US - hugyrendszer elzar6désos rend 401 4,24 12 377
OU - egyéb hugy-ivarszervi rendell 71 0,74 6 179
SH - hugycsérendellenesség 17 1,8 0 271
UT - rejtett heréjliség 15 1,59 0 231
EG - nemi szervi rendellenességek 4] 0,42 2 57
PS - gyomorkimenet sziikiilet 3] 0,32 0 37
OD - egyé€b zsigeri rendellenessége 11 1,17 3 252
Al - vékonybél velesziil. elzar., szl 0 0 1 13
SK - csont és izomrendszer egyéb r 1] 0,11 0 33
SA - 1éphiany 0 0 0 2
OL - egyéb végtag rendellenességelf 4] 0,42 1 50
CD - csip6ficam hajlam 12 1,27 0 170
CF - dongalab 15 1,59 7 206
IM - kiiltakarok rendellenessége 51 0,53 0 59
EO - hormontermel6 szervek rende 0 0 0 5
IH - lagyéksérv 13 1,38 0 114
UH - kdldoksérv és egyéb minor an| 511 5,41 1 633
DS - Down szindroma 4] 042 55 171
EK - Egyéb kromoszoma rendellen 2| 0,21 23 45
ES - Egyéb azonositott szindromak 4] 0,42 21 77
CoTW - &sszendtt ikrek 0 0 1 2
HF - nem haemolitikus betegség ok 0 0 3 23
HG - Hirsprung-féle betegség 0 0 0 7
NM - Nem azonositott tdbbszoros v 15] 1,59 13 297
Multiplex asszocidciok 2| 0,21 0 21
TE- Teratdémak dnmagukban vagy t 6] 0,64 3 21
Osszesen 411| 43,57 288 5770

62




Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol
A velesziiletett rendellenességgel suijtott esetek sziiletési honap szerinti megoszlasanak elemzése

A 4. tdblazat a bejelentett velesziiletett rendellenességek eldfordulasi gyakorisdganak sziiletési
honap szerinti megoszlasat mutatja be.

A kordbbi hazai tapasztalatok ¢és a szakirodalom alapjan a velesziiletett rendellenességek
szezonalis ingadozast mutatnak: téli és kora tavaszi hdnapokban nagyobb, a nyari honapokban kisebb
gyakorisaggal fordulnak eld.

A 2006-0s évet elemezve, nagyjabol megfigyelhet ez a tendencia, azzal a kivétellel, hogy a
decemberi sziiletéstiek a nyari honapokban vildgra jott Gjsziilottek ardnyahoz viszonyitott alacsonyabb
értéke nagy valdszinliséggel csak a véletlennek tulajdonithatd. Ez azért is érdekes, mert 2004-ben, de
2005-ben is megfigyelhetd volt, hogy december honapban kevesebb bejelentés érkezett a VRONY -
hoz, mint mas hoénapokban. Mindez arra engedne kovetkeztetni, hogy valdoban kevesebb
rendellenességet diagnosztizalnak, de véleményiink szerint, inkdbb a bejelentések év végi elmaradasa
rejlik az okok kozott.

A velesziiletett rendellenességgel vilagra jott ujsziilottek havonkénti megoszlasa 42,92 és 52,37
ezrelék kozott mozgott.
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5. tablazat A velesziiletett rendellenességek gyakorisaga hazank 19 megyéjében és Budapesten a
VRONY 2006. évi végleges adatai alapjin

Rendellenesség csoportok Baranya Bacs-Kiskun Békés Borsod-A.-Z.
esetszam |ezrelék esetszam |ezrelék esetszam |ezrelék esetszam |ezrelék
AN - koponyahiany 3 0,67 5 0,8311 0] 0,00 2 0,22
EN - agysérv 0 0,00 0 0,00 1| 0,26 1 0,11
SB - nyitott gerinc 4 0,90 5 0,83 1] 0,26 4 0,44
CL - ajakhasadék 3 0,67 5 0,83 2] 0,53 5 0,55
CP - szajpadhasadék 1 0,22 1 0,17 2] 0,53 6 0,66
PY - sokujjusag 0 0,00 4 0,66 8 2,11 10 1,10
SY - &sszendtt ujjak 4 0,90 13 2,1511 4] 1,06 5 0,55
LR - végtaghiany 2 0,45 1 0,17 31 0,79 3 0,33
EX - nyitott hasfal 4 0,90 4 0,66 0] 0,00 3 0,33
OA - nyel6es6 elzarddas 0 0,00 3 0,50 1| 0,26 0 0,00
AA - végbélelzarddas 3 0,67 1 0,17 0| 0,00 1 0,11
MC - kisfejliség 0 0,00 1 0,17 0] 0,00 2 0,22
HY - vizfejiiség 7 1,57 3 0,50 0| 0,00 4 0,44
ON - egyéb idegrendszeri r. 3 0,67 3 0,50 0] 0,00 5 0,55
CT - velesziiletett sziirkehalyog 0 0,00 0 0,00 0] 0,00 0 0,00
AM - szemhidny ¢€s kisszemiiség 0 0,00 0 0,00 0] 0,00 0 0,00
EY - egyéb szemrendellenességek 0 0,00 2 0,33 0l 0,00 1 0,11
EA - fiilrendellenességek 2 0,45 1 0,17 1 0,26 2 0,22
FS - arc- és koponyar. 0 0,00 1 0,17 0l 0,00 0 0,00
BR - kopoltyuiv szarmazékok r. 0 0,00 1 0,17 1] 0,26 1 0,11
TC - ferdenyakusag 11 2,47 0 0,00 0] 0,00 1 0,11
HD - sziv és nagyér r. 32 7,18 103] 17,061 64| 16,92 145 15,88
RS - 1égzbrendszeri r. 2 0,45 6 0,99 1 0,26 4 0,44
DI - rekeszhiany 2 0,45 2 0,33 0] 0,00 2 0,22
RA - vesehiany 0 0,00 5 0,83 0] 0,00 1 0,11
CK - tomlGs vese 2 0,45 4 0,66 0] 0,00 4 0,44
US - hugyrendszer elzarodésos r. 19 4,26 71| 11,76]1 31 0,79 11 1,20
OU - egyéb hugy-ivarszervi r. 16 3,59 9 1,49 31 0,79 9 0,99
SH - hugycsérendellenesség 16 3,59 12 1,99 41 1,06 19 2,08
UT - rejtett heréjiiség 6 1,35 21 34811 71 1,85 11 1,20
EG - nemi szervi rendellenességek 0 0,00 8 1,331 0] 0,00 1 0,11
PS - gyomorkimenet sziikiilet 0 0,00 1 0,17 0] 0,00 2 0,22
OD - egyéb zsigerir. 13 2,92 20 3,311 141 3,70 2 0,22
Al - vékonybél vsz. elzar./szikiil. 0 0,00 1 0,17 0] 0,00 0 0,00
SK - csont és izomrsz. egyéb r. 1 0,22 5 0,831 0] 0,00 5 0,55
SA - 1éphiany 0 0,00 0 0,00 0] 0,00 0 0,00
OL - egyéb végtag r. 0 0,00 12 1,991 0f 0,00 2 0,22
CD - csipdficam hajlam 0 0,00 19 3,15|1 71 1,85 5 0,55
CF - dongalab 13 2,92 9 1,49 1| 0,26 24 2,63
IM - kiiltakarok rendellenessége 3 0,67 9 1,491 1] 0,26 4 0,44
EO - hormontermel6 szervek r. 0 0,00 1 0,17 0] 0,00 0 0,00
IH - lagyéksérv 1 0,22 6 0,99 31 0,79 3 0,33
UH - k61ldoksérv/egyéb minor a. 23 5,16 56 9,28|1 16] 4,23 32 3,50
DS - Down szindroma 16 3,59 9 1,49 5 1,32 9 0,99
EK - Egyéb kromoszoma r. 2 0,45 1 0,17 1 0,26 1 0,11
ES - Egyéb az. szindromak 4 0,90 2 0,33 1 0,26 4 0,44
CoTW - 6sszendtt ikrek 0 0,00 1 0,17 0] 0,00 0 0,00
HF - nem haem bet.ok.hydrops f. 2 0,45 0 0,00 0] 0,00 2 0,22
HG - Hirsprung-féle betegség 0 0,00 1 0,17 0] 0,00 0 0,00
NM - Nem az. tobbszoros vsz. 1. 10 2,24 21 3,48 10| 2,64 33 3,61
Multiplex asszocidciok 1 0,22 0 0,00 1 0,26 5 0,55
TE- Teratomak 0 0,00 4 0,66 2] 0,53 0 0,00
Osszesen 231| 51,82 473 78,36|1 168| 44,41 396 43,37

Ahol legalabb 5 esetet jelentettek és szignifikans volt az orszagos adatokhoz képest a tobblet/hiany az 1t /L __jelzéssel szerepel.
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RendelleneSSég CSOpOl’tOk esetszérflj soelzrgefé?cd esetszam Fei;l'eel:k esetszam (ii(e)lzk esetszénI1-I . e(zi::lé]l?.
AN - koponyahiany 0 0 1 0,2 0 0 1 0,15
EN - agysérv 1 0,22 0 0 0 0 0 0
SB - nyitott gerinc 2 0,44 0 0 1 0,48 0 0
CL - ajakhasadék 2 0,44 1 0,2 5 2,42 4 0,61
CP - szajpadhasadék 3 0,66 1 0,2 1 0,48 3 0,46
PY - sokujjisag 6 1,33 3 0,61 3 1,45 4 0,61
SY - 0sszeno6tt ujjak 8 1,77 5 1,02 3 1,45 7 1,07
LR - végtaghiany 3 0,66 1 0,2 4 1,93 1 0,15
EX - nyitott hasfal 4 0,88 2 0,41 0 0 6 0,91(1
OA - nyel6cs6 elzarodas 1 0,22 0 0 1 0,48 4 0,61
AA - végbélelzarddas 1 0,22 0 0 1 0,48 5 0,76(1
MC - kisfejliség 1 0,22 0 0 1 0,48 1 0,15
HY - vizfejiiség 4 0,88 1 0,2 0 0 14 2,131
ON - egyéb idegrendszeri r. 1 0,22 1 0,2 1 0,48 5 0,76
CT - velesziiletett sziirkehalyog 0 0 0 0 1 0,48 0 0
AM - szemhiany és kisszemiiség 0 0 0 0 0 0 0 0
EY - egyéb szemrendellenességek 1 0,22 1 0,2 1 0,48 1 0,15
EA - fiilrendellenességek 0 0 2 0,41 2 0,97 2 0,3
FS - arc- és koponyar. 1 0,22 0 0 2 0,97 2 0,3
BR - kopoltyliiv szarmazékok r. 0 0 0 0 0 0 8 1,22{1
TC - ferdenyakusag 3 0,66 1 0,2 0 0 8 1,221
HD - sziv és nagyér . 31 6,36 35 7,151} 411 19,81]] 105 16[1
RS - 1égzdrendszeri r. 2 0,44 0 0 1 0,48 9 1,37{1
DI - rekeszhiany 1 0,22 0 0 0 0 4 0,61
RA - vesehiany 3 0,66 1 0,2 4 1,93 2 0,3
CK - toml6s vese 2 0,44 1 0,2 4 1,93 8 1,22
US - hugyrendszer elzarodésos r. 7 1,55 15 3,06 8 3,86]] 29 4,42
OU - egyéb hugy-ivarszervi r. 1 0,22 3 0,61 1 0,48 12 1,83
SH - hugycsdrendellenesség 21 4,64 6 1,23 16 7,73 12 1,83
UT - rejtett heréjliség 24 5,31 9 1,84 13 6,28 15 2,29
EG - nemi szervi rendellenességek 5 1,11 2 0,41 2 0,97 3 0,46
PS - gyomorkimenet szlikiilet 1 0,22 1 0,2 0 0 13 1,98{1
OD - egyéb zsigeri r. 7 1,55 0 0 2 0,97 42 6,411
Al - vékonybél vsz. elzar./szlikiil. 0 0 0 0 0 0 4 0,61
SK - csont és izomrsz. egyéb r. 0 0 1 0,2 1 0,48 2 0,3
SA - 1éphiany 0 0 0 0 0 0 0 0
OL - egyéb végtag r. 1 0,22 0 0 1 0,48 1 0,15
CD - csip6ficam hajlam 2 0,44 15 3,06]1 4 1,93 34 5,18(1
CF - dongalab 2 0,44 2 0,41 13 6,28 10 1,52
IM - kiiltakardk rendellenessége 6 1,33 2 0,41 3 1,45 1 0,15
EO - hormontermel6 szervek r. 0 0 0 0 0 0 2 0,3
IH - lagyéksérv 10 2,21 1 0,2 6 2.9 3 0,46
UH - koldoksérv/egyéb minor a. 32 7,08 20 4,08 401 19,327 50 7,62(1
DS - Down szindroma 2 0,44 6 1,23 4 1,93 10 1,52
EK - Egyéb kromoszoma r. 2 0,44 0 0 1 0,48 2 0,3
ES - Egyéb az. szindrémak 4 0,88 2 0,41 3 1,45 6 0,91
CoTW - 6sszendtt ikrek 0 0 0 0 0 0 0 0
HF - nem haem bet.ok.hydrops f. 0 0 0 0 0 0 0 0
HG - Hirsprung-féle betegség 0 0 0 0 0 0 1 0,15
NM - Nem az. tobbszoros vsz. r. 13 2,87 12 2,45 6 2.9 15 2,29
Multiplex asszocidciok 0 0 0 0 0 0 2 0,3
TE- Teratomak 0 0 0 0 1 0,48 3 0,46
Osszesen 221| 48,87 154| 31.45(| 202 97,58|] 476 72,541

Ahol legalabb 5 esetet jelentettek és szignifikans volt az orszagos adatokhoz képest a tobblet/hidany az 1t /| __jelzéssel szerepel.
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Rendellenesség csoportok Heves Jasz-N.SZ. Komarom-E. Nograd
esetszam |ezrelék esetszam  |ezrelék esetszam |ezrelék esetszam |ezrelék

AN - koponyahiany 3 0,84 0 0 1 0,29 0 0
EN - agysérv 0 0 0 0 0 0 0 0
SB - nyitott gerinc 1 0,28 2 0,43 1 0,29 5 2,14
CL - ajakhasadék 4 1,12 5 1,07 2 0,57 3 1,28
CP - sz4jpadhasadék 1 0,28 0 0 0 0 0 0
PY - sokujjisag 0 0 2 0,43 3 0,86 0 0
SY - 6sszendtt ujjak 1 0,28 5 1,07 5 1,43 1 0,43
LR - végtaghiany 2 0,56 3 0,64 3 0,86 2 0,86
EX - nyitott hasfal 2 0,56 2 0,43 0 0 1 0,43
OA - nyel6cs6 elzarodas 0 0 0 0 0 0 0 0
AA - végbélelzarddas 1 0,28 1 0,21 0 0 0 0
MC - kisfejliség 2 0,56 0 0 1 0,29 2 0,86
HY - vizfejiiség 7 1,97 0 0 1 0,29 5 2,14
ON - egyéb idegrendszeri r. 6 1,69 1 0,21 1 0,29 0 0
CT - velesziiletett sziirkehalyog 1 0,28 1 0,21 1 0,29 2 0,86
AM - szemhiany és kisszemiiség 0 0 0 0 1 0,29 0 0
EY - egyéb szemrendellenességek 2 0,56 2 0,43 1 0,29 2 0,86
EA - fiilrendellenességek 0 0 1 0,21 1 0,29 0 0
FS - arc- és koponyar. 0 0 0 0 1 0,29 1 0,43
BR - kopoltyliiv szarmazékok r. 7 1,97 0 0 0 0 2 0,86
TC - ferdenyaktisag 2 0,56 0 0 1 0,29 0 0
HD - sziv és nagyér r. 22 6,19 78| 16,65|1 55 15,73|1 491 20,99
RS - 1égzdrendszeri r. 0 0 3 0,64]1 7 2|1 7 3
DI - rekeszhiany 0 0 2 0,43 1 0,29 2 0,86
RA - vesehiany 2 0,56 1 0,21 0 0 2 0,86
CK - toml6s vese 1 0,28 0 0 1 0,29 3 1,28
US - hugyrendszer elzarodésos r. 8 2,25 5 1,07]] 6 1,72 4 1,71
OU - egyéb hugy-ivarszervi r. 19 5,34 5 1,07 2 0,57|1 9 3,85
SH - hiigycsérendellenesség 5 1,41 9 1,92 15 4,2911 8 3,43
UT - rejtett heréjliség 5 1,41 8 1,71 12 3,431 9 3,85
EG - nemi szervi rendellenességek 2 0,56 2 0,43 1 0,29 2 0,86
PS - gyomorkimenet szlikiilet 1 0,28 0 0 1 0,29 0 0
OD - egyéb zsigeri r. 6 1,69 4 0,85 1 0,29 13 5,57
Al - vékonybél vsz. elzar./szlikiil. 1 0,28 1 0,21 0 0 0 0
SK - csont és izomrsz. egyéb r. 1 0,28 1 0,21 1 0,29 2 0,86
SA - 1éphiany 0 0 0 0 0 0 0 0
OL - egyéb végtag r. 4 1,12 1 0,21 0 0 0 0
CD - csipdficam hajlam 14 3,94 2 0,43 3 0,86 3 1,28
CF - dongalab 7 1,97 10 2,13 1 0,29 2 0,86
IM - kiiltakardk rendellenessége 1 0,28 1 0,21 1 0,29 3 1,28
EO - hormontermel6 szervek r. 1 0,28 0 0 0 0 0 0
IH - lagyéksérv 2 0,56 2 0,43 3 0,86 3 1,28
UH - koldoksérv/egyéb minor a. 13 3,66 20 4,27 20 5,72 241 10,28
DS - Down szindroma 10 2,81 3 0,64 7 2 1 0,43
EK - Egyéb kromoszoma r. 1 0,28 1 0,21 3 0,86 0 0
ES - Egyéb az. szindrémak 3 0,84 2 0,43 2 0,57 1 0,43
CoTW - 6sszendtt ikrek 0 0 0 0 0 0 0 0
HF - nem haem bet.ok.hydrops f. 1 0,28 0 0 1 0,29 0 0
HG - Hirsprung-féle betegség 0 0 1 0,21 0 0 2 0,86
NM - Nem az. tobbszoros vsz. r. 5 1,41 5 1,07} 10 2,86 6 2,57
Multiplex asszocidciok 0 0 0 0 1 0,29 0 0
TE- Teratomak 0 0 0 0 0 0 0 0
Osszesen 177 49,78 192] 40,99(| 179 51,2 181 77,52

Ahol legalabb 5 esetet jelentettek és szignifikans volt az orszagos adatokhoz képest a tobblet/hidany az 1t /| __jelzéssel szerepel.
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RendelleneSSég CSOpOl‘tOk esetszam lzz‘ilték esetszémsorelzl::%{ eseizzézr‘nboi::eléskz. = esetszam Te(:‘zll?k
AN - koponyahiany 2 0,13 0 0 3 0,4 0 0
EN - agysérv 0 0 1 0,28 1 0,13 0 0
SB - nyitott gerinc 2 0,13 0 0 8 1,061 0 0
CL - ajakhasadék 11 0,74 4 1,11 3 0,4 5 2
CP - szajpadhasadék 3 0,2 2 0,56 1 0,13 0 0
PY - sokujjiisag 4 0,27 2 0,56 9 1,19 2 0,8
SY - 6sszendtt ujjak 16 1,07 7 1,95 4 0,53 3 1,2
LR - végtaghidny 3 0,2 0 0 2 0,26 0 0
EX - nyitott hasfal 2 0,13 0 0 4 0,53 1 0,4
OA - nyel6cs6 elzarddas 1 0,07 1 0,28 0 0 1 0,4
AA - végbélelzarddas 2 0,13 1 0,28 2 0,26 1 0,4
MC - kisfejliség 4 0,27 0 0 0 0 1 0,4
HY - vizfejiiség 10 0,67 2 0,56 7 0,93 0 0
ON - egyéb idegrendszeri r. 8 0,53 0 0 2 0,26 1 0,4
CT - velesziiletett sziirkehalyog 1 0,07 0 0 1 0,13 0 0
AM - szemhiany és kisszemiiség 0 0 0 0 0 0 0 0
EY - egyéb szemrendellenességek 24 1,6|1 0 0 2 0,26 0 0
EA - fiilrendellenességek 4 0,27 0 0 2 0,26 0 0
FS - arc- és koponyar. 3 0,2 2 0,56 0 0 0 0
BR - kopoltytiiv szdrmazékok . 1 0,07 0 0 3 0,4 1 0,4
TC - ferdenyakiisag 0 0 10 27911 0 0 0 0
HD - sziv és nagyérr. 123 8,23]] 40| 11,14 131 17,3411 391 15,61
RS - 1égz6rendszeri r. 11 0,74 1 0,28 3 0,4 1 0,4
DI - rekeszhiany 3 0,2 2 0,56 4 0,53 1 0,4
RA - vesehiany 6 0.4 3 0,84 0 0 2 0,8
CK - tomlés vese 6 0,4 0 0 3 0,4 0 0
US - hugyrendszer elzarodasos r. 23 1,54]] 26 7,2411 10 1,32]] 6 2,4
OU - egyéb hugy-ivarszervi r. 28 1,87 6 1,67 5 0,66]] 4 1,6
SH - hugycsorendellenesség 34 2,27 9 2,51 13 1,72 6 2.4
UT - rejtett heréjliség 17 1,14]] 12 3,34 11 1,46 5 2
EG - nemi szervi rendellenességek 2 0,13 5 1,391 2 0,26 1 0,4
PS - gyomorkimenet sziikiilet 4 0,27 0 0 2 0,26 1 0,4
OD - egyéb zsigerir. 11 0,74 | 18 5,011 7 0,93]] 28| 11,21
Al - vékonybél vsz. elzar./szikiil. 0 0 0 0 1 0,13 0 0
SK - csont és izomrsz. egy¢eb r. 1 0,07 1 0,28 0 0 1 0,4
SA - 1éphiany 1 0,07 1 0,28 0 0 0 0
OL - egyéb végtagr. 2 0,13 5 1,39|1 1 0,13 0 0
CD - csipdficam hajlam 11 0,74]] 1 0,28 4 0,53 2 0,8
CF - dongalab 16 1,07]] 20 5,57(1 8 1,06 3 1,2
IM - kiiltakardk rendellenessége 8 0,53 4 1,11 0 0 1 0,4
EO - hormontermel6 szervek r. 0 0 1 0,28 0 0 0 0
IH - lagyéksérv 19 1,27 2 0,56 5 0,66 1 0,4
UH - koldoksérv/egyéb minor a. 41 2,741 32 8,91 45 5,96 13 5,2
DS - Down szindroma 25 1,67 5 1,39 6 0,79 3 1,2
EK - Egyéb kromoszoma r. 6 0.4 1 0,28 3 0,4 1 0.4
ES - Egyéb az. szindromak 7 0,47 3 0,84 4 0,53 2 0,8
CoTW - 6sszenbtt ikrek 0 0 0 0 1 0,13 0 0
HF - nem haem bet.ok.hydrops f. 11 0,7411 0 0 1 0,13 0 0
HG - Hirsprung-féle betegség 0 0 0 0 1 0,13 0 0
NM - Nem az. tobbszoros vsz. r. 35 2,34 13 3,62 17 2,25 8 32
Multiplex asszocidciok 1 0,07 2 0,56 3 0,4 0 0
TE- Teratomak 2 0,13 0 0 0 0 7 2,81
Osszesen 555] 37,11{] 245( 68,25|1 345| 45,67 152| 60,85

Ahol legalabb 5 esetet jelentettek és szignifikans volt az orszagos adatokhoz képest a tobblet/hidany az 1t /| __jelzéssel szerepel.
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RendelleneSSég CSOpOl‘tOk esetszam :;2]2]( esetszér\n/esezz?ell.éim esetszam Ze?rlezl‘ék esetszénll3 U(:i‘ri)lilft

AN - koponyahiany 0 0 1 0,25 0 0 3 0,15
EN - agysérv 0 0 0 0 0 0 0 0
SB - nyitott gerinc 0 0 0 0 3 1,02 6 0,31
CL - ajakhasadék 3 1,14 2 0,5 0 0 15 0,76
CP - szdjpadhasadék 0 0 2 0,5 1 0,34 5 0,25
PY - sokujjisag 1 0,38 3 0,76 2 0,68 21 1,07
SY - 6sszendtt ujjak 2 0,76 6 1,51 3 1,02 16 0,81
LR - végtaghiany 2 0,76 0 0 1 0,34 6 0,31
EX - nyitott hasfal 0 0 0 0 2 0,68 6 0,31
OA - nyel6cs6 elzarodas 0 0 0 0 0 0 6 0,31
AA - végbélelzarddas 0 0 0 0 0 0 8 0,41
MC - kisfejliség 0 0 0 0 0 0 3 0,15
HY - vizfejiiség 0 0 1 0,25 0 0 5 0,25]]
ON - egyéb idegrendszeri r. 0 0 1 0,25 5 1,711 9 0,46
CT - velesziiletett sziirkehalyog 0 0 0 0 0 0 5 0,257
AM - szemhiany és kisszemiiség 0 0 0 0 1 0,34 0 0
EY - egyéb szemrendellenességek 0 0 0 0 3 1,02 36 1,83]]
EA - fiilrendellenességek 1 0,38 2 0,5 1 0,34 3 0,15
FS - arc- és koponyar. 0 0 3 0,76 4 1,36 4 0,2
BR - kopoltyliiv szarmazékok r. 0 0 1 0,25 0 0 3 0,15
TC - ferdenyaktisag 0 0 0 0 1 0,34 0 0
HD - sziv és nagyérr. 7 2,66]| 34 8,58|1 52 17,65]] 106 5,39
RS - 1égzdrendszeri r. 4 1,52 4 1,01 2 0,68 11 0,56
DI - rekeszhiany 0 0 0 0 2 0,68 6 0,31
RA - vesehiany 0 0 3 0,76 1 0,34 10 0,51
CK - toml6s vese 0 0 3 0,76 1 0,34 5 0,25
US - hugyrendszer elzarodésos r. 5 1,9 30 75711 60 20,37|1 31 1,58]]
OU - egyéb hugy-ivarszervi r. 1 0,38 15 3,7911 4 1,36 27 1,37
SH - hugycsdrendellenesség 9 3,43 11 2,78 13 44117 33 1,68]]
UT - rejtett heréjliség 5 1,9 13 3,28 3 1,02 25 1,27]]
EG - nemi szervi rendellenességek 2 0,76 5 1,26]1 1 0,34 11 0,56
PS - gyomorkimenet sziikiilet 0 0 2 0,5 0 0 8 0,41
OD - egyéb zsigeri r. 3 1,14 5 1,26 23 7,.8111 31 1,58
Al - vékonybél vsz. elzar./szlikiil. 0 0 0 0 0 0 5 0,25(1
SK - csont és izomrsz. egyéb r. 0 0 3 0,76 2 0,68 5 0,25
SA - 1éphiany 0 0 0 0 0 0 0 0
OL - egyéb végtagr. 0 0 1 0,25 16 5,43[1 1 0,05
CD - csip6ficam hajlam 0 0 33 8,331 2 0,68 9 0,46]]
CF - dongalab 6 2,28 6 1,51 401 13,58|71 13 0,66]]
IM - kiiltakarok rendellenessége 1 0,38 3 0,76 2 0,68 4 0,2
EO - hormontermeld szervek r. 0 0 0 0 0 0 0 0
IH - lagyéksérv 1 0,38 15 3,79(1 0 0 28 1,43|1
UH - koldoksérv/egyéb minor a. 40 15,23]1 551 13,88|1 29 9,841 32 1,63]]
DS - Down szindroma 3 1,14 6 1,51 1 0,34 40 2,0411
EK - Egyéb kromoszoma r. 0 0 0 0 1 0,34 18 0,9211
ES - Egyéb az. szindrémak 3 1,14 3 0,76 2 0,68 19 0,97
CoTW - 6sszendtt ikrek 0 0 0 0 0 0 0 0
HF - nem haem bet.ok.hydrops f. 0 0 1 0,25 0 0 4 0,2
HG - Hirsprung-féle betegség 0 0 1 0,25 0 0 0 0
NM - Nem az. tobbszoros vsz. r. 4 1,52 16 4,04 8 2,72 40 2,04
Multiplex asszociaciok 0 0 1 0,25 3 1,02 1 0,05
TE- Teratbmak 1 0,38 0 0 0 0 1 0,05
Osszesen 104| 39,59 201| 73,451 295| 100,14|1 684| 34,81|]

Ahol legalabb 5 esetet jelentettek és szignifikans volt az orszagos adatokhoz képest a tobblet/hidany az 1t /| __jelzéssel szerepel.
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Rendellenesség csoportok Is¥neretle,n ,Osszesenr
esetszam |ezrelék |esetszim ezrelék

AN - koponyahiany 1] 0,71 26 0,22
EN - agysérv 0 0 5 0,04
SB - nyitott gerinc 31 2,13 48 0,41
CL - ajakhasadék 0 0 84 0,71
CP - szajpadhasadék 0 0 33 0,28
PY - sokujjisag 0 0 87 0,74
SY - 6sszendtt ujjak 0 0 118 1
LR - végtaghiany 0 0 42 0,36
EX - nyitott hasfal 2] 142 45 0,38
OA - nyelOcs6 elzarodas 0 0 19 0,16
AA - végbélelzarodas 0 0 28 0,24
MC - kisfejliség 0 0 19 0,16
HY - vizfejiség 31 2,13 74 0,63
ON - egyéb idegrendszeri r. 0 0 53 0,45
CT - velesziiletett sziirkehalyog 0 0 13 0,11
AM - szemhiany és kisszemiiség 0 0 2 0,02
EY - egyéb szemrendellenességek 0 0 79 0,67
EA - fiilrendellenességek 0 0 27 0,23
FS - arc- és koponyar. 0 0 24 0,2
BR - kopoltyliiv szarmazékok r. 31 2,13 32 0,27
TC - ferdenyaktisag 0 0 38 0,32
HD - sziv és nagyér r. 14] 9,94 1306 11,09
RS - légzdrendszeri r. 0 0 79 0,67
DI - rekeszhiany 2] 142 36 0,31
RA - vesehiany 0 0 46 0,39
CK - tomlos vese 6] 4,26 54 0,46
US - hugyrendszer elzarodasos r. 0 0 377 3,2
OU - egyéb hugy-ivarszervir. 0 0 179 1,52
SH - hugycsérendellenesség 0 0 271 2,3
UT - rejtett heréjliség 0 0 231 1,96
EG - nemi szervi rendellenességek 0 0 57 0,48
PS - gyomorkimenet szlikiilet 0 0 37 0,31
OD - egyéb zsigeri r. 2 1,42 252 2,14
Al - vékonybél vsz. elzar./sziikiil. 0 0 13 0,11
SK - csont és izomrsz. egyéb r. 0 0 33 0,28
SA - 1éphiany 0 0 2 0,02
OL - egyéb végtagr. 21 1,42 50 0,42
CD - csip6ficam hajlam 0 0 170 1,44
CF - dongalab 0 0 206 1,75
IM - kiiltakarok rendellenessége 1] 0,71 59 0,5
EO - hormontermel6 szervek r. 0 0 5 0,04
IH - lagyéksérv 0 0 114 0,97
UH - kolddksérv/egyéb minor a. 0 0 633 5,38
DS - Down szindréma 0 0 171 1,45
EK - Egyéb kromoszoma r. 0 0 45 0,38
ES - Egyéb az. szindromak 0 0 77 0,65
CoTW - 0sszen6tt ikrek 0 0 2 0,02
HF - nem haem bet.ok.hydrops f. 0 0 23 0,2
HG - Hirsprung-féle betegség 0 0 7 0,06
NM - Nem az. tobbszoros vsz. r. 10 7,1 297 2,52
Multiplex asszocidciok 0 0 21 0,18
TE- Teratomak 0 0 21 0,18
Osszesen 49| 34,78 57701 49,02

Ahol legalabb 5 esetet jelentettek és szignifikans volt az orszagos adatokhoz képest a tobblet/hidany az 1t /| __jelzéssel szerepel.
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A velesziiletett rendellenességek gyakorisdagdanak elemzése hazank 19 megyéjében és Budapesten

Az 5. tdblazat a megy€k altal bejelentett fejlodési rendellenesség-csoportok szamat és
el6fordulasi gyakorisagat mutatja be ezrelékben kifejezve’. Az adatok gyakorisaguk alapjan keriiltek
elemzésre.

Velocso-zarodasi rendellenességek (koponyahiany, agysérv ¢€s nyitott gerinc) bejelentési
aranya 2006-ban 0,67 ezrelék volt, azaz tobb, mint egyharmadaval tobbet jelentettek az eldz6 évihez
(0,38 ezrelékhez) képest. Az eltérés statisztikailag szignifikans volt.

Vel6cesd-zarddasi rendellenességeket (koponyahidny, agysérv és nyitott gerinc) legnagyobb aranyban
az alabbi megyék jelentettek: Nograd megye (2,14 ezrelék), Bacs-Kiskun megye(1,65 ezrelék),
Szabolcs-Szatmar-Bereg megye (1,59 ezrelék), Baranya megye (1,57 ezrelék).

Fontos megjegyezni, hogy koziilik Bacs-Kiskun megyében a koponyahidny gyakorisdga az elmult
¢vhez viszonyitva 0,35-rél 0,83 ezrelékre, Nogradban ¢s Szabolcs-Szatméarban a spina bifida
elofordulasa 0,44-r61 2,14 ezrelékre, valamint 0,4-r01 1,06 ezrelékre novekedett. Az 0sszehasonlitas
alapjaul szolgalo bazisévhez viszonyitott eltérések szignifikansak.

2006-ban nem jelentettek velocso-zarodasi rendellenességet Tolna és Vas megyébol.

Az archasadékok koziil a bejelentett szajpadhasadékok eléforduldsi gyakorisaga Borsodban
0,11-r61 0,66 ezrelékre, Tolna megyében 0,81-r61 2,0 ezrelékre emelkedett az el6z6 évhez viszonyitva,
az eltérés szignifikans. Osszességében, a megyék és a févaros vonatkozasaban nincs jelentds eltérés a
2005-ben bejelentett rendellenességi mutatdoszam (0,26 ezrelék) és a 2006-os érték (0,28 ezrelék)
kozott. Legtobb ajakhasadékkal sujtott eset Gyor-Moson-Sopron (2,42 ezrelék), Tolna (2,00 ezrelék),
Nograd (1,28 ezrelék) megyékbdl kertiilt bejelentésre. Tolna megye 2005-ben egyetlen ajakhasadékot
sem, ezzel szemben 2006-ban 5 esetet jelentett, igy a gyakorisagi mutatdé a megyében 2,00 ezrelékre
novekedett, ami statisztikailag szignifikéans.

Nem jelentettek ajakhasadékot Zala megyébdol, szdajpadhasadék rendellenességet pedig Jasz-

Nagykun-Szolnok, Komdarom-Esztergom, Nograd, Vas és Tolna megyékbdl.

A vizfejiliséggel bejelentett esetek gyakorisag a 2005. évi 0,34 ezrelékes atlaghoz képest,
csaknem megduplazodott, 0,63 ezrelékre ndvekedett. A gyakorisdgi mutatd az orszagos atlagot
szignifikansan meghaladta Baranya (1,57 ezrelék), Nograd (2,14 ezrelék), Hajdu-Bihar (2,13 ezrelék),
Heves (1,97 ezrelék) Szabolcs-Szatmar (0,93 ezrelék) Csongrad (0,88 ezrelék), Pest megyékben (0,67
ezrelék). Valtozatlanul orszagos atlag alatt jelentett Budapest (0,25 ezrelék), az orszagos atlagtol vald
eltérés statisztikailag szignifikans volt.

Nem jelentettek vizfejiiséget Békés, Gyor-Moson-Sopron, Jasz-Nagykun-Szolnok, Tolna, Vas,

és Zala megyékbol.

Az egyéb idegrendszeri rendellenességek aranya 2006-ban magasabb (0,45 ezrelék) volt, mint
egy évvel korabban (0,36 ezrelék) és két megyében Heves (0,69 ezrelék), Zala (1,70 ezrelék) haladta
meg szignifikansan az orszagos atlagot.

Nem érkezett egyéb idegrendszeri rendellenességekrol bejelentés Békés, Nograd, Somogy és

Vas megyékbdal.

A sziv- és nagyér-rendellenességek Ossz-gyakorisaga Iényegében nem valtozott az elmult
évhez képest. A 2006-ben bejelentett 11,6 ezrelék alig magasabb, mint a 2006-ban szamolt 11,2
ezrelékes prevalencia mutatd. A bejelentések aranya tiz megyében szignifikansan meghaladta az
orszagos atlagot: Bacs-Kiskun (17,60 ezrelék), Békés (16,92 ezrelék), Borsod (15,88 ezrelék), Hajdu-
Bihar (16,00 ezrelék), Jasz-Nagykun-Szolnok (16,65 ezrelék), Komarom-Esztergom (15,73 ezrelék),
Nograd (20,99 ezrelék), Szabolcs-Szatmar (17,34 ezrelék), Tolna (15,61 ezrelék), Veszprém (8,58
ezrelék).

5 A gyakorisagi mutatok kiszamitasanal a megyék adott évi sziiletésszamat vettiik figyelembe.
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Nyolc megyébdl szignifikansan kevesebb sziv- €és nagyér-rendellenességet jelentettek az orszagos
atlagnal: Baranya (7,18 ezrelék), Csongrad (6,86 ezrelék), Fejér (7,15 ezrelék), Gyoér-Moson-Sopron
(19,81 ezrel€k), Heves (6,19 ezrelék), Pest (8,23 ezrelék), Vas (2,66 ezrelék), Zala (17,65 ezrelék).

A bejelentésre keriilt hugyrendszeri elzarédasos rendellenességek gyakorisaga az el6zd évi
2,78 ezrelékrdl 2006-ban 3,2 ezrelékre emelkedett. Szignifikdnsan tobb bejelentés érkezett az orszagos
atlagnal négy megyébdl: Bacs-Kiskun (11,76 ezrelék), Somogy (7,24 ezrelék), Veszprém (7,57
ezrelék), Zala (20,37 ezrelék).
Szignifikdnsan kevesebb bejelentés érkezett az orszagos atlagnal hat megyébdl és a fovarosbol:
Borsod (1,2 ezrelék), Csongrad (1,55 ezrelék), Gyor (3,86 ezrelék), Szolnok (1,07 ezrelék), Pest (1,54
ezrel€k), Szabolcs-Szatmar (1,32 ezrelé¢k), Budapest (1,58 ezrelék). A bejelentett htugyrendszeri
elzarodasos rendellenességek gyakorisaga Gydr-Moson-Sopron megyében nétt szamottevéen, ugyanis
a bejelentett esetek aranya mintegy haromszorosa az el6z6 évinek.

A hugycs6é rendellenességgel bejelentett esetek aranya az el6z6 évhez viszonyitva
minimalisan csokkent (2,50 ezrelékrdl 2,30 ezrelékre). Két megyében az orszagos atlagnal
szignifikdnsan tobb, a févarosbol pedig szignifikdnsan kevesebb rendellenességet jelentettek:
Csongrad (4,64 ezrelék), Komarom-Esztergom (4,29 ezrelék), Budapest (1,68 ezrelék).

Az egyéb hugyivarszervi rendellenességek gyakorisagi mutatoja 2006-ban 1,52 ezrelék volt,
alig valtozott az el6z06 évi 1,46 ezrelékhez képest. Szignifikdnsan magasabb volt a bejelentési arany az
orszagos atlagnal: Baranya (3,59 ezrelék), Heves (5,34 ezrelék), Komarom-Esztergom (0,57 ezrelék),
Veszprém megyékben (3,79 ezrelék), ¢és szignifikdnsan alacsonyabb Szabolcs-Szatmar-Bereg
megyében (0,66 ezrelék).

Az egyéb bejelentett hugyivarszervi rendellenességek gyakorisagi mutatdja legmarkansabban Heves
megyében valtozott, hiszen a 2005. évi 1,98 ezrelékes érték 2006-ban két és félszeresére emelkedett.

A sokujjusag bejelentési aranya 2006-ban 0,74 ezrelék volt, 1ényegében valtozatlan maradt a
2005. évihez (0,72 ezrelék) képest. A bejelentések aranya csupan Békés megyében (2,11 ezrelék)
haladta meg szignifikdnsan az orszagos atlagot. Nem jelentett sokujjusaggal jaré rendellenességet
Baranya, Heves ¢s Nograd megye.

A bejelentésre kerlilt 6sszenétt ujjak gyakorisagi mutatdja a 2005. évi 0,89 ezrelékrol, 2006-
ban 1,00 ezrelékre ndvekedett. Bacs-Kiskun megyében a bejelentés aranya (2,15 ezrelék)
szignifikdnsan meghaladta az orszagos értéket.

A nyelécsé-elzarodasi rendellenesség elofordulasi ardnya az elmult évben szamitott 0,21
ezrelékrol 2006-ban 0,16 ezrelékre csokkent. Az orszagos atlagnal magasabb eléfordulési
gyakorisagot tapasztaltunk: Hajdu-Biharban (0,61 ezrelék) Bécs-Kiskunban (0,50 ezrelék) és ,
Budapesten (0,31 ezrelék). A szamolt gyakorisagi mutatok nem szignifikansak!

A rejtettheréjiiség aranya a 2005-0s évvel Osszehasonlitva nem mutatott jelentds kiilonbséget.
Négy megyébdl szignifikansan tobb rejtettheréjliségrol érkezett bejelentés az orszagos atlagnal (1,96
ezrelék): Csongrad (5,31 ezrelék), Komarom-Esztergom (3,43 ezrelék), Bacs-Kiskun (3,48 ezrelék),
Nograd (3,85 ezrelék). Szignifikdnsan kevesebb rendellenességet jelzett Budapest (0,27 ezrelék) ¢és
Pest megye (1,14 ezrelék)

A dongalab 2006-os bejelentési aranya (1,75 ezrelék) megegyezett az el6z0 évivel. Az orszagos
atlagnal harom megyébdl szignifikdnsan magasabb aranyban érkezett bejelentés a rendellenességet
illetéen: Borsod (2,63 ezrelék), Somogy (5,57 ezrelék), Zala (13,58 ezrelék). Pest megyében a
dongalab el6fordulasi gyakorisdgat (1,07 ezrelék) szignifikdnsan orszagos atlag alatti mutato
jellemezte.
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A csipoficam hajlam bejelentett eseteinek aranya szignifikdnsan magasabb volt az orszagos
atlagnal Bacs-Kiskun (3,15 ezrelék), Fejér (3,06 ezrelék), Hajdu-Bihar (5,15 ezrelék), illetve
Veszprém (8,33 ezrelék) megyékben.
A rendellenesség gyakorisaganak orszagos mutatoja a 2005-ben tapasztalt 1,78 ezrelékes értékrol 1,44
ezrelékre csokkent. Az orszagos értékhez viszonyitva szignifikansan csokkent Borsod megye (0,55
ezrelék), Pest megye (0,74 ezrelék), Budapest (0,46 ezrelék) teriiletérdl érkezd bejelentéseiben.

A légzorendszer velesziiletett rendellenességeinek regisztralt gyakorisaga a 2005-0s étlag
értékhez (0,61 ezrelék) viszonyitva alig valtozott (0,67 ezrelék). Ehhez képest szignifikdnsan
magasabb volt a gyakorisag Komarom (2,00 ezrelék) és Hajda-Bihar megyében (1,37 ezrelék).

A vékonybél-elzarédasok bejelentett gyakorisdga kismértékben csokkent (0,11 ezrelék) az
el6z6 évhez képest (0,17 ezrelék), szignifikansan tobb esetet csak a fovaros jelentett (0,25 ezrelék).

A gyomor-bélrendszer rendellenességei koz¢ tartozd egyéb zsigeri rendellenesség csoport
2006. ¢évi elofordulasi aranya (2,14 ezrelék) nem mutatott eltérést a korabbi évben tapasztalt 2,10
ezrelékes gyakorisagtol. Néhany megyébdl szignifikansan tobb esetet jelentettek az orszagos atlagnal.
Sajnos, a magasabb szamu bejelentés hatterében az esetek tulnyomd tobbségében a lendtt nyelv
(ankyloglossia) allt. Ilyen volt: Bacs-Kiskun (3,31 ezrelék), Hajdu (6,40 ezrelék), Nograd (5,57
ezrelék), Somogy (5,01 ezrelék), Tolna (11,21 ezrelék), Zala (7,81 ezrelék) megyékben.

Egyéb zsigeri rendellenességeket Pest megyébdl (0,74 ezrelék) és Szabolcs-Szatmar megyébdl
(0,93 ezrelék) az orszagos atlaghoz képest szignifikansan kisebb aranyban jelentettek.

A nemi szervi rendellenességek bejelentési aranya 2006-ra az el6z6 évhez képest duplédjara
emelkedett. (0,22 ezrelékrdl 0,48 ezrelékre). Az orszagos atlaghoz képest szignifikdnsan magasabb
aranyban csak Veszprém megye jelentett, ahol az esetek eléfordulasi gyakorisaga 1,26 ezrelék volt.

A végtaghianyos rendellenességek gyakorisagaban minimalis emelkedés mutatkozott 2006-
ban (0,36 ezrelék: 40 eset), az el6z6 évhez képest (0,26 ezrelék: 30 eset). A bejelentések aranya egyik
megyében se mutatott szignifikans eltérést az orszagos atlagtol.

Az egyéb végtag-rendellenességek eléfordulasi gyakorisaganak kisfokt valtozas mutatkozott a
2005. évhez viszonyitva. Az orszagos atlag 0,64 ezrelékrdl 0,42 ezrelékre csokkent. Harom megye
szignifikdnsan tobb esetet jelentett: Bacs-Kiskun (1,99 ezrelék), Somogy (1,39 ezrel€k), Zala (5,43
ezrelék). Zala megyébdl az orszagos dtlag tizenhdromszorosdt jelentették, az esetek hdtterében az
igen magas szamu pes adductus bejelentése allt. Ugyanakkor a 2005. év adataihoz képest ez az
arany, mar kozel két és félszeresére csokkent.

A Down-szindrémaval bejelentett esetek 2006. évi eléfordulasi gyakorisaga (1, 45 ezrelék)

minimalisan emelkedett a bazisév (2005) 1,33 ezrelékes gyakorisagahoz képest. Sajnos a
rendellenesség bejelentésében hatalmas teriileti eltérés tapasztalhatd. Szignifikdnsan magasabb volt a
bejelentési arany Baranya megyében (3,59 ezrelék), Heves megyében (2,81 ezrelék), valamint
Budapesten (2,04 ezrelék). A magasabb bejelentési ardny hatterében egyértelmiien a genetikai
tanacsadok lelkiismeretes €s segitokész munkaja all.
A Down szindroma orszdgos dtlag feletti gyakorisdagadt jelzo szignifikansan magasabb bejelentési
ardny a fovarosban és a fent emlitett megyékben a genetikai tandcsadok azon torekvését jelzi, hogy
mind teljesebb adatszolgadltatissal jaruljanak hozzda a VRONY adatbadzisanak validitisahoz. A
bejelentési fegyelem ilyen jellegii pozitiv valtozasa példaértékii lehet az orszag mds intézményei
szdmdra is.

Az egyéb kromoszoma-rendellenességek bejelentési aranya tovabb csokkent az el6z6 évhez
képest 0,45 ezrelékrol, 0,38 ezrelékre. Szignifikansan tobb esetet csupan a févarosbol jelentettek, ahol
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az egy¢b kromoszoma-rendellenességek eléforduldsa az orszagos atlag két és félszerese (0,92 ezrelék)
volt. Az okok itt is a genetikai tanacsadok pozitiv egyiittmiikodésében rejlenek.
Nem érkezett bejelentés Fejér, Nograd, Vas és Veszprém megyékbdol.

A lagyéksérv bejelentési aranya 2006-ban alig valtozott (1,02 ezrelékrdl 0,97 ezrelékre).
Szignifikansan magasabb el6forduldsi gyakorisag jellemezte az alabbi megycket és a fOvarost:
Csongrad (2,21 ezrelék), Veszprém (3,79 ezrelék), Budapest (1,43 ezrelék).

A koldoksérv és egyéb minor anomaliadk csoportjanak bejelentési aranya (5,38 ezrelék)
minimalisan emelkedett az eldz6 évhez (5,76 ezrelék) képest. A rendellenesség csoport - a bejelentett
esetek alapjdn szadmitva - szignifikdnsan magasabb aranyban fordult el6 az orszdgos atlaghoz
viszonyitva az alabbi hat megyében: Bacs-Kiskun (9,28 ezrelék), Gyoér-Moson-Sopron (19,32
ezrelék), Hajda-Bihar (7,62 ezrelék), Nograd (10,28 ezrelék), Vas (15,23 ezrelék), Veszprém (13,88
ezrelék). A felsorolt megyék az 6sszes rendellenességre vonatkozo bejelentéseket figyelembe véve az
orszagos atlag f6lotti gyakorisdgot produkaltak, kivéve Gydér-Moson-Sopron €s Vas megyéket. Utobbi
két megye az orszagos atlaghoz képest szignifikansan kevesebb szdmu major rendellenességet
jelentett éves szinten, és csak a minor anomalidkat jelentették igen magas szamban. Erdemes lenne
nagyobb figyelmet forditani a minor elvaltozdasok bejelentése mellett, a major rendellenességekre is
(pl. nyitott gerinc, gyomorkimenet-sziikiilet)!

Az egyéb azonositott szindromak aranya 2006-ban az el6z6 évhez viszonyitva 0,38 ezrelékrol
0,65 ezrelékre emelkedett, a pathogenetikai alapon torténd osztidlyozas bevezetésének hatisara. Az
orszagos atlaghoz képest szignifikans eltérés nem mutatkozott egyetlen megyében sem.

A nem azonositott, tobbszoros fejlodési rendellenességek bejelentési aranya 2006-ban 0,14
ezrelék volt, jelentdsen alacsonyabb, mint a korabbi évek soran. Ennek oka specidlis osztalyozasi
rendszeriink bevezetésében kereshetd. Ugyanakkor az 5. tdbldzatban - a korabbi évek gyakorlata
alapjan - 2,52 ezrelék keriilt feltiintetésre (ebbe a kategoridban keriiltek a multiplex random
rendellenességek is), amelyek gyakorisdga ugyancsak alacsonyabb az el6z6 évinél (2,73 ezrelék).
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6. tdablazat A velesziiletett rendellenességek focsoportjainak gyakorisaga regiondlis bontas

szerint a VRONY 2006. évi végleges adatai alapjdan

Eszak-
i Dél-Alfold Dél-Dunantiil Eszak-Alfold Magyarorszag
Rendellenesség csoportok
esetsz. |ezrelék esetsz. ezrelék esetsz. ezrelék esetsz. ezrelék

Az idegrendszer velesziiletett
rendellenességei (Q00-Q07) 31 2,16 22 2,09 46 2,45 52 3,46
A szem, fiil, arc és nyak
velesziiletett rendellenességei
(Q10-Q18) 19 1,32 9 0,85 33 1,76 33 2,2
A keringési rendszer velesziiletett
r. (Q20-Q28) 219] 15,27 122 11,57 333 17,71 235 15,64
A 1égzorendszer velesziiletett
rendellenességei (Q30-Q34) 9 0,63 6 0,57 17 0,9 14 0,93
Ajak- és szajpadhasadék
(Q35-Q37) 17 1,19 16 1,52 20 1,06 21 1,4
Az emésztorendszer egyéb
velesziiletett r. (Q38-Q45) 54 3,77 68 6,45 90 4,79 33 2,2
Az urogenitalis rendszer
velesziiletett r.(Q50-Q64) 221 15,41 153 14,51 162 8,62 141 9,39
A csont-izomrendszer
velesziiletett r. és deformitasai
(Q65-Q79) 129 9 106 10,05 149 7,93 109 7,26
Egyéb velesziiletett
rendellenességek (Q80-Q89) 58 4,04 50 4,74 62 3.3 40 2,66
Kromoszoma abnormitasok,
m.n.o. (Q90-Q99) 23 1,6 28 2,66 27 1,44 22 1,46
Egyéb bejelentett
rendellenességek 82 5,72 48 4,55 74 3,94 54 3,59
Osszesen 862 60,11 628 59,55 1013 53,88 754 50,2

* Ahol legalabb 5 esetet jelentettek és szignifikans volt az orszagos adatokhoz képest a tobblet/hiany az 1 /! jelzéssel szerepel.
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Kozép-
3 Ko6zép-Dunantil| Magyarorszag |[Nyugat-Dunantil| Ismeretlen Osszesen
Rendellenesség csoportok
esetsz. |ezrelék esetsz. |ezrelék esetsz. |ezrelék esetsz. |ezrelék |esetsz. [ezrelék

Az idegrendszer velesziiletett
rendellenességei (Q00-Q07) 14 1,13 59 1,71 13 1,22 7 4,97 244 2,07
A szem, fiil, arc és nyak
velesziiletett rendellenességei
(Q10-Q18) 25 2,02 89 2,57 20 1,88 4 2,84] 232 1,97
A keringési rendszer
velesziiletett r. (Q20-Q28) 143] 11,58 254 7,34 103 9,68 16| 11,36] 1425] 12,11
A 1égzorendszer velesziiletett
rendellenességei (Q30-Q34) 11 0,89 24 0,69 7 0,66 0 0 88 0,75
Ajak- és szajpadhasadék
(Q35-Q37) 11 0,89 36 1,04 10 0,94 0 0 131 1,11
Az emésztorendszer egyéb
velesziiletett r. (Q38-Q45) 13 1,05 83 2,4 35 3,29 2 1,42 378] 3,21
Az urogenitalis rendszer
velesziiletett r.(Q50-Q64) 162] 13,11 266 7,69 157] 14,75 6 4,26] 1268| 10,77
A csont-izomrendszer
velesziiletett r. és deformitasai
(Q65-Q79) 112 9,07 155 4,48 115] 10,81 5 3,55 880 7,48
Egyéb velesziiletett
rendellenességek (Q80-Q89) 26 2,1 64 1,85 52 4,89 9 6,39] 361 3,07
Kromoszéma abnormitasok,
m.n.o. (Q90-Q99) 24 1,94 104 3,01 15 1,41 0 0 243 2,06
Egyéb bejelentett
rendellenességek 83 6,72 105 3,03 74 6,95 0 0 520 4,42
Osszesen 624] 50,51 1239] 35,81 601] 56,47 49| 34,78 5770] 49,02

* Ahol legalabb 5 esetet jelentettek és szignifikans volt az orszagos adatokhoz képest a tobblet/hiany az 1t /¢ jelzéssel szerepel
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Velesziiletett rendellenességek régiok szerinti elemzése

A velesziiletett fejlodési rendellenesség focsoportjainak regionalis szintli elemzését a 6.
tablazatban mutatjuk be. A gyakorisag értékelésénél a régiok adott évi sziiletésszamat vettiik
figyelembe. Az elvégzett analizis alapjan az dsszes velesziiletett rendellenesség Dél-Alfoldon (60,11
ezrelék), Dél-Dundntiilon (59,55 ezrelék), Eszak-Alfoldon (53,88 ezrelék), Nyugat-Dundntilon (56,47
ezrelék) szignifikdnsan gyakoribb, Koézép-Magyarorszagon (35,81 ezrelék) szignifikdnsan
alacsonyabb volt az orszagos atlagnal. A Kozép-Dundntili (50,51 ezrelék) és az Eszak-Magyarorszdgi
(50,2 ezrelék) bejelentési gyakorisdg nem tért el szignifikdnsan az orszagos atlagtol (49,02 ezrelék)
(6. abra).

Térképes megjelenitéssel a vilagossal jelolt teriileteken szignifikansan az orszdagos dtlag alatti
bejelentéseket, kiozépkékkel az orszagos dtlagnak megfeleld, és sotétebb kék szinnel az orszdagos
dtlagot meghalado gyakorisagot abrazoltuk.

szign. alacsonyabb
atlagnak megfeleld
I szign. magasabb

6. abra A velesziiletett rendellenességek bejelentési aranya 2006-ban régiok szerint

A tovabbiakban a jelentOsebb velesziiletett rendellenességek fOcsoportjainak, teriileti megoszlasat,
regiondlis szinten mutatjuk be®.

¢ A jelentésebb velesziiletett rendellenességek koziil nem abrazoltuk az ajak-és szajpadhasadékok, valamint a
1égzérendszer velesziiletett rendellenességeinek gyakorisagat tekintettel arra, hogy nincs szignifikans eltérés az egyes
régiok és az orszagos atlag kozott.
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A keringési rendszer velesziiletett rendellenességei a Nyugat-dunantuli (9,68 ezrelék), a
Kozép-dunantuli (11,58 ezrelék) és a Dél-dunantuli (11,57 ezrelék) régiokban orszagos atlagnak
megfeleld (12,11 ezrelék) gyakorisaggal keriiltek bejelentésre. Valtozatlanul alacsonyabb a bejelentési
arany a Kozép-magyarorszagi régioban (7,34 ezrelék), és ezzel szemben orszagos atlag felett van
Eszak-Alfoldon (17,71 ezrelék), Dél-Alfoldon (15,27 ezrelék) valamint Eszak-Magyarorszdgon (15,64
ezrelék).

A gyakorisadgi mutatok statisztikailag szignifikansak (7. dbra).

[ ] szign. alacsonyabb
[ atlagnak megfeleld
Il szign. magasabb

7. abra A keringési rendszer rendellenességeinek bejelentési gyakorisaga,
régiok szerint, a VRONY 2006. évi adatai alapjan

A térképes dabrazolas jOl szemlélteti, hogy az emésztorendszer velesziiletett
rendellenességeinek fOcsoportjdba tartozd abnormitdsok bejelentési gyakorisdga szignifikdnsan
magasabb az orszagos atlagnal (3,21 ezrelék) az Eszak-alfoldi (4,79 ezrelék) és a Dél-dundntili (6,45
ezrelék) régidkban. Kozép-Dundntulrol (1,05 ezrelék) szignifikdnsan kevesebb esetet jelentettek 2006-

ban (8. abra).

[ ] szign. alacsonyabb
[ ] atlagnak megfeleld
Il szign. magasabb

8. abra A emésztérendszer velesziiletett rendellenességeinek bejelentési gyakorisaga
régiok szerint, a VRONY 2006. évi adatai alapjan

77



Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol

Az idegrendszer velesziiletett rendellenességeinek bejelentési gyakorisiga az Eszak-
magyarorszagi regioban (3,46 ezrelék) szignifikansan magasabb az orszagos atlagnal (2,07 ezrelé€k)
¢s szignifikansan alacsonyabb a Koézép-dunantuli régioban (1,13 ezrelék). A tobbi régidoban a
bejelentett esetek aranyat tekintve nincs statisztikailag bizonyitott eltérés. (9. abra)

[ ] szign. alacsonyabb
[ | atlagnak megfeleld
Il szign. magasabb

9. abra Az idegrendszer velesziiletett rendellenességeinek bejelentési gyakorisaga
régiok szerint, a VRONY 2006. évi adatai alapjan

A szem-fiil-arc és nyak velesziiletett rendellenességei fOcsoportba tartozd koérformakat az
orszagos atlaghoz (1,97 ezrelék) viszonyitva még mindig szignifikdnsan alacsonyabb gyakorisagi
mutato jellemzi a Dél-dunantuli régioban (0,85 ezrelék). Az abrazolt értékek a bejelentett esetekre
vonatkoznak (10.4bra).

[ ] szign. alacsonyabb
[ ] atlagnak megfeleld
Il szign. magasabb

10. abra Az szem-fiil-arc és nyak velesziiletett rendellenességeinek bejelentési gyakorisaga
régiok szerint, a VRONY 2006. évi adatai alapjan
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Szignifikdnsan magasabb gyakorisagi mutatok jellemezték 2006-ban a csont-izomrendszer
velesziiletett rendellenességeit ¢s deformitasait a Nyugat-dunantuli (10,81 ezrelék), valamint a Dél-
dunantuli (10,05 ezrelék) régiokban. Az orszagos atlaghoz (7,48 ezrelék) viszonyitva szignifikdnsan
alacsonyabb ardnyban jelentett csont és izomrendszeri rendellenességet a Kozép-magyarorszagi régid
(4,48 ezrelék) (11. abra).

[ ] szign. alacsonyabb
[ ] atlagnak megfeleld
Il szign. magasabb

11. abra Az csont-izomrendszer velesziiletett rendellenességeinek bejelentési gyakorisaga
régiok szerint, a VRONY 2006. évi adatai alapjan

Az urogenitalis rendszer velesziiletett rendellenességeinek bejelentési gyakorisdgdban - a
térképes abrazoldson is jol nyomon kovethetden - eltérés mutatkozik az orszagos atlaghoz (10,77
ezrelék) képest két régio kivételével. (12. dbra)

[ ] szign. alacsonyabb
[ ] atlagnak megfeleld
Il szign. magasabb

12. abra Az urogenitalis rendszer velesziiletett rendellenességeinek bejelentési gyakorisaga
régiok szerint, a VRONY 2006. évi adatai alapjan
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Szignifikansan alacsonyabb az el6fordulasi gyakorisag az Eszak-alfoldi (8,62 ezrelék), valamint a
Kozep-magyarorszagi régioban (7,69 ezrelék). A rendellenesség fOcsoporthoz tartozé anomalidk
bejelentési aranya szignifikansan meghaladja az orszagos atlagot a Dél-alfoldi (15,41 ezrelék), a Dél-
dunantuli (14,51 ezrelék) és a Nyugat-dunantuli (14,75 ezrelék) régidokban.

Az egyéb velesziiletett rendellenességek eléfordulasa - a beérkezett jelentések alapjan -
tovabbra is igen alacsony a Kozép-magyarorszagi régioban (1,85 ezrelék). Az el6zd évi értékrol (3,31
ezrelék) kozel felére esett vissza, és valtozatlanul az orszagos bejelentési arany (3,07 ezrelék) alatt
van. A kiilonbség statisztikailag szignifikdns. Ugyancsak szignifikans az eltérés Dél-Dunantul (4,74
ezrelék) és Nyugat-Dunantul (4,89 ezrelék) esetében is. Elobbi 1,43, utdbbi 1,58 ezrelékkel tobb
rendellenességet jelentett az orszagos atlagnal. (13. abra)

Mint a minor rendellenességek elemzésénél is ramutattunk, az egyéb rendellenességek
szignifikdnsan magasabb bejelentési aranya ellenére, a major rendellenességek bejelentési aranya
ezeken a terlileteken joval kisebb a varhatonal.

[ ] szign. alacsonyabb
[ ] atlagnak megfeleld
Il szign. magasabb

13. abra Az egyéb velesziiletett rendellenességeinek bejelentési gyakorisaga
régiok szerint, a VRONY 2006. évi adatai alapjan

A kromoszoma abnormitasok bejelentési aranyaban nincs jelentOs eltérés az egyes régiok és
az orszagos atlag (2,06 ezrelék) kozott. A homogén megoszlas ugyanakkor nem jelenti azt, hogy az
orszagban egységesen jO lenne a bejelentési fegyelem, csupdn azt jelzi, hogy a kromoszoma
rendellenességek korében nincs egyetlen régio sem, ahol kiugrdan jol jelentenék azokat (14. ébra).

Ha megfigyeljiik a részletes - megyei szinti - adatokat (5. tablazat) egyértelmiien kidertil, hogy
a 1régiok megyéi kozott van kiilonbség, de ez regiondlis szinten viszont mar nem tlinik fel (jo példa
Heves megye).

A Kozép-magyarorszagi régiobol (3,01 ezrelék) szignifikdnsan nagyobb aranyu eléforduldsi
gyakorisagrol érkezett bejelentés, amelynek hatterét részben a mar az elézéekben ismertetett okok
biztositjak’.

7 A genetikai tandcsadok, valamint a budapesti korhazak jelentési fegyelmének javuldsa
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[ ] szign. alacsonyabb
[ ] atlagnak megfeleld
Il szign. magasabb

14. abra A kromoszéoma abnormitasok velesziiletett rendellenességeinek bejelentési
gyakorisaganak regionalis abrazolasa, a VRONY 2006. ¢vi adatai alapjan

A {06 velesziiletett rendellenesség-csoportok régiok szerinti értékelése alapjan megallapithato:

A Dél-alfoldi régidban két fejlodési rendellenesség-csoportot (keringési, €s urogenitalis rendszer
velesziiletett rendellenességei) szignifikansan gyakrabban jelentettek az orszagos atlagnal.

Dél-Dunantulon az emésztérendszer, az urogenitalis rendszer, a csont-izomrendszer ¢és az egyéb
velesziiletett rendellenességek szignifikdnsan gyakoribbak voltak, mig a szem, fiil, arc és nyak
velesziiletett rendellenességei szignifikansan alacsonyabb aranyban fordultak eld az orszagos atlagnal.

Eszak-Alfoldon a keringési, és az emésztrendszer velesziiletett rendellenességei szignifikdnsan
meghaladtdk az orszagos atlagot, ellenben az urogenitalis rendszer velesziiletett rendellenességei
jelentOsen az orszagos atlag alatt maradtak.

Eszak-Magyarorszdgon két olyan fejlédési rendellenesség focsoportbol érkeztek bejelentések,
amelyek 2006-ban az orszagos atlagnal szignifikdnsan nagyobb gyakorisdggal fordultak elé (a
keringési, és az idegrendszer velesziiletett rendellenességei).

A Kozép-dunantuli regio 2006-ban az orszagos atlagnal szignifikansan alacsonyabb aranyban
jelentette az idegrendszer és az emésztérendszer egyéb velesziiletett rendellenességeit, ezzel szemben
szignifikansan tobb egyéb rendellenességrol kiildott jelentést.

Kozép-Magyarorszagon az elmult évhez képest 7,18 ezrelékkel megemelkedett a bejelentett
rendellenes esetek gyakorisaga, ennek ellenére még mindig orszdgos atlag alatt van a keringési, az
urogenitalis, a csont-és izomrendszer velesziiletett rendellenességeinek ¢s deformitdsainak, valamint
az egy¢b rendellenességeknek aranya. Ezzel szemben, a kromoszoma abnormitdsok eléfordulasi
aranyarol orszagos atlag feletti értékrdl szamolhatunk be. Az eltérések szignifikansak voltak.

Nyugat-Dunantulon az urogenitalis rendszer, a csont- €és izomrendszer, az egyéb velesziiletett

rendellenességek focsoportjai, valamint az egyéb malformaciok bejelentési gyakorisaga volt
szignifikdnsan magasabb, mint az orszagos atlag.
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7. tablazat A velesziiletett rendellenességek szama nemek szerint és a fiu lany ardny a
bejelentett rendellenességek kozott a VRONY 2006. évi végleges adatai alapjan

Rendellenesség csoportkédja és megnevezése Fiu Lany |Ismeretlen [Osszesen |Fitk aranya
AN - koponyahiany 4 5 17 26 44,4%
EN - agysérv 2 1 2 5 66,7%
SB - nyitott gerinc 17 15 16 48 53,1%
CL - ajakhasadék 56 23 5 84 70,9%
CP - szajpadhasadék 14 19 0 33 42,4%
PY - sokujjisag 51 35 0 86 59,3%
SY - 0sszeno6tt ujjak 74 37 7 118 66,7%
LR - végtaghiany 21 18 3 42 53,8%
EX - nyitott hasfal 20 11 14 45 64,5%
OA - nyel6cs6 elzarodas 10 9 0 19 52,6%
AA - végbélelzarodas 12 13 3 28 48,0%
MC - kisfejliség 4 13 2 19 23,5%
HY - vizfejiiség 27 21 26 74 56,3%
ON - egyéb idegrendszeri rendell.-ek 22 22 3 47 50,0%
HP - Holoprosencephalia 0 0 7 7 0,0%
CT - velesziiletett sziirkehalyog 5 8 0 13 38,5%
AM - szemhidny és kisszemiiség 2 0 0 2 100,0%
EY - egyéb szemrendellenességek 42 37 0 79 53,2%
EA - fiilrendellenességek 9 17 1 27 34,6%
FS - arc- és koponyarendellenesség 12 12 0 24 50,0%
BR - kopoltyuiv szarmazékok rendell.-ei 7 7 18 32 50,0%
TC - ferdenyakusag 14 13 11 38 51,9%
HD - sziv és nagyér rendellenességek 601] 675 30 1306 47,1%
RS - [égzdrendszeri rendellenességek 41 31 7 79 56,9%
DI - rekeszhiany 26 6 4 36 81,3%
RA - vesehiany 23 19 4 46 54,8%
CK - tdoml0s vese 21 27 6 54 43,8%
US - hugyrendszer elzar6désos r. 245 118 14 377 67,5%
OU - egyéb hugy-ivarszervi rendell.-ek 103 56 20 179 64,8%
SH - hiigycsérendellenesség 270 0 1 271 100,0%
UT - rejtett heréjliség 231 0 0 231 100,0%
EG - nemi szervi rendellenességek 29 27 1 57 51,8%
PS - gyomorkimenet sziikiilet 34 3 0 37 91,9%
OD - egyéb zsigeri rendellenességek 147 97 8 252 60,2%
Al - vékonybél velesziil. elzar., sziikiil. 6 6 1 13 50,0%
SK - csont és izomrendszer egyéb r. 27 5 1 33 84,4%
SA - 1éphiany 1 1 0 2 50,0%
OL - egyéb végtag rendellenességek 21 28 1 50 42,9%
CD - csipbéficam hajlam 35 135 0 170 20,6%
CF - dongalab 121 78 7 206 60,8%
IM - kiiltakarok rendellenessége 27 30 2 59 47,4%
EO - hormontermeld szervek r. 2 3 0 5 40,0%
IH - lagyéksérv 78 36 0 114 68,4%
UH - koldoksérv és egyéb minor anomalidk 335] 280 18 633 54,5%
DS - Down szindroma 74 60 37 171 55,2%
EK - Egyéb kromoszoma rendelleneségek 11 29 5 45 27,5%
ES - Egyéb azonositott szindromak 35 30 12 77 53,8%
CoTW - 6sszendtt ikrek 0 1 1 2 0,0%
HF - nem haemolitikus b. okozta hydrops f. 9 11 3 23 45,0%
HG - Hirsprung-féle betegség 6 1 0 7 85,7%
NM - Nem az. tobbsz06rods vsz.r.és random k. 174 104 19 297 62,6%
Multiplex asszociaciok 11 10 0 21 52,4%
TE - Teratémak 6nmagukban vagy tarsultan 8 9 4 21 47,1%
Osszesen 3177] 2252 341 5770 58,5%
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Velesziiletett rendellenességek nemek gyakorisdaga szerinti elemzése

A 7. tablazat a 2006-ban észlelt velesziiletett fejlodési rendellenességek el6forduldsat nemek
szerint tiinteti fel. A fiok aranyat a [fit] / [fid+lany] képlettel szdmitottuk, amelynek soran az
ismeretlen nemii eseteket kizartuk az értékelésbdl.

A VRONY 2006. évi adatai szerint az 5770 regisztralt eset kozil 341 esetben (5,91 %-ban)
ismeretlen maradt a rendellenességgel sujtott magzat illetve ujsziilott neme. Az ismeretlen nemiiek
tulnyomé tobbsége prenatalisan diagnosztizalt, stlyos, az élettel Osszeegyeztethetetlen fejlodési
rendellenesség miatt terhesség-megszakitasra keriilt magzat volt.

Az 5429 ismert nemii bejelentett eset nemek szerinti megoszlasa:
3177 (55,06%) fia
2252 (39,03 %) leany,
tehat a rendellenességgel sujtottak kozott jelentds fiu tobblet mutatkozott.

Tekintettel arra, hogy a hugycsOnyilas-rendellenesség ¢és a rejtettheréjliség adott évben csak fiukban
eléforduld rendellenesség volt® (2006-ban 501 ilyen anomaliat jelentettek fitknal), kizarasukkal a
velesziiletett fejlddési rendellenességek fiu-lany ardnya (fia: 2676 = 46,38%; leany 2252 =39,03 %)
ugyancsak fiu tobbletet jelentett a 2006. év bejelentett rendellenességei kdzott.

A rendellenesség-tipusok elemzésébdl kitiinik, hogy néhany velesziiletett fejlodeési rendellenesség
esetén a nemek ardanya eltért a populdcioban észlelhetd nemi megoszldstol’:

Jelentds eltérés mutatkozott a nemek aranyaban az alabbi rendellenességek vonatkozasdban

1. jelentosebb fiu tobblet

fiuk aranya 100 %
fiuk aranya 100 %
fiuk aranya 91,9 %
fiuk aranya 85,7 %
fiuk aranya 84,4 %
fiuk aranya 81,3 %
fiuk aranya 70,9 %
fiuk aranya 68,4 %
fiuk aranya 67,5 %
fiuk aranya 66,7 %
fiuk aranya 66,7 %
fiuk aranya 65,2 %
fiuk aranya 64,5%
fiuk aranya 62,6 %
fiuk aranya 60,8 %
fiuk aranya 60,8 %
fiuk aranya 60,2 %
fiuk aranya 59,3 %
fiuk aranya 56,9 %
fiuk aranya 56,3 %
fiuk aranya 55,2 %

hugycso-rendellenesség
szemhiany, kisszemiiség
gvomorkimenet sziikiilet
Hirsprung-féle betegség
csontvazrendszer rendellenességei

rekeszhiany

ajakhasadék

lagyéksérv

hugyrendszer elzaroddsos rendellenességei
agysérv

osszenott ujjak

egyeb hugyivarszervi rendellenességek
nyitott hasfal

nem azonositott tobbszoréds vsz. r.
dongalab

egyeb azonositott szindromdak
egyeb zsigeri rendellenességek
sokujjusag

légzorendszeri rendellenességek
vizfejiiség

Down-szindroma

¥ A hiigycsOnyilas-rendellenesség tilnyomorészt, a rejtettheréjiiség csak fitkban eléforduld rendellenesség.
% A feltiintetett értékek egyszerli megoszlasi viszonyszamok ( fi + lany jelenti a 100 %-ot). A szdmitott értékek
szignifikancia szintjét nem vizsgaltuk.
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2. jelentosebb lany tobblet

fiuk aranya 47,4 %
fiuk aranya 47,1 %
fiuk aranya 47,1 %
fiuk aranya 45,0 %
fiuk aranya 44,4 %
fiuk aranya 43,8 %
fiuk aranya 42,9 %
fiuk aranya 42,4 %
fiuk aranya 40,0 %
fiuk aranya 38,5 %
fiuk aranya 34,6 %
fiuk aranya 27,5 %
fiuk aranya 23,5 %
fiuk aranya 20,6 %

fiuk aranya 54,8 %
fiuk aranya 54,5 %
fiuk aranya 53,8 %
fiuk aranya53,2 %
fiuk aranya 53,1 %
fiuk aranya 52,6 %
fiuk aranya 52,4 %
fiuk aranya 51,9%
fiuk aranya51,8 %
fiuk aranya 50,0 %
fiuk aranya 50,0 %
fiuk aranya 50,0 %
fiuk aranya 50,0 %
fiuk aranya 50,0 %
fiuk aranya 48,0 %

kiiltakaro rendellenességei

sziv és nagyer rendellenességek
teratomak onmagukban vagy tarsultan
nem haemolitikus betegség okozta hydrops f.
koponyahiany

tomlos vese

egyeb végtag rendellenessegek
szdjpadhasadék

hormontermeld szervek rendellenességei
velesziiletett sziirkehdlyog
fiilrendellenességek

egyeb kromoszoma rendellenességek
kisfejiiség

csipoficam hajlam

Kisebb eltérések, illetve azonos eléfordulasi gyakorisag

vesehiany

koldokseérv és egyéb minor anomaliak
végtaghiany

egyeb szemrendellenességek

nyitott gerinc

nyelocso elzarodas

multiplex asszociaciok
ferdenyakusag

nemi szervi rendellenességek

egyeb idegrendszeri rendellenességek
arc- és koponya rendellenesség
kopoltyuiv szarmazékok rendellenességei
vekonybél velesziiletett elzarodasa, sziikiilete
léphiany

végbélelzarodas
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1. sz. melléklet
A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Feliigyeleti Osztalyanak miikodesi folyamatdabraja

Velesziiletett rendellenességet észlelé orvos
I

|
Koéroik Monitor Kérdoiv
kitoltés és kiildése VRONY-nak
(amennyiben halvasziiletés, spontan/indukalt abortusz
esetében észlelik a rendellenességet)

Nyilvantartasba beérkezo rendellenes magzat
Koéroik Monitor (KM) Kérddiv fogadésa és az
Esethez illesztett 3 egészséges kontroll kérddivének
postazasa a teriiletileg illetékes védononek

Ismeretlen eredeti rendellenesség Elvesziiltt eset és 3 kontrolljanaknak
okainak felderitése céljabol illetve 3 magzati kontroll kérddivek
adattovabbitas KM és védono felé fogadasa, elektronikus rogzitése

Statisztikai-epidemioldgiai
adatelemzéssel
Koérokok felderitése, eredmény
felhasznalasa a megelozésben

86



Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol

2. sz. melléklet

A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartas és a létrehozando Magyar Szindroma
Regiszter mitkodésének folyamatabraja

7

” doll,

Vel

észleld orvos

Ismeretlen eredetii
rendellenesség okainak
felderitése céljabol
adattovabbitas a Feliigyelet Eset-Kontroll
vizsgalatat végzo
Koéroki Monitor felé
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3. sz. melléklet

Rendellenességek bejelentésére szolgalo nyomtatvany

BEJELENTOLAP
VELESZULETETT RENDELLENESSEGGEL

Ujszllott, csecsemd, magzat neve:

Azonosité:

Ujszlilott, csecsemd, 'magzat (esetében anya)

SUJTOTT MAGZATROL, UJSZULOTTROL, |"TAJ szama: (VRONY t5lti ki)
CSECSEMOROL* Szilletési id6 (vetélés, terhességmegszakitas): 'Meghalt:
év ho nap év hé nap
[Tarvényes kepviseld neve: Nem™* 'Sziiletés/Terhesség** Sziletési suly
1. Fiu 2. Lany 1. Egyes 2. Iker (gramm):
3. Ismeretlen 4. Intersex |(kettes, harmas, négyes, 6t0s)
Torvenyes képvisel6 lakcime:  [][][][] Terhesség kimenetele**: 1.Elveszilletés 2. Halvasziiletés 3.Spontan |Prenatélis diagndzis:
............................................................ 4. Indukalt terhességmegszakitas 9. Egyéb 1.1gen 2. Nem

Terhességi hét

Rendellenesség diagnosztizalas datuma:

Anya életkora: (év) (szuletéskor,elhalaskor): év ho nap
LOKALIZACIO LEGGYAKORIBB TIPUSOK** OLDALISAG**|BNO10 kéd
Q00-Q07 Ideg Anencephalia, Spina bifida cystica, Encephalocele, Hydrocephalia, Microcephalia
Q10-Q15 Szem Cataracta, Coloboma, Aniridia, Buphthalmia, Anophtalmia, Microphthalmia obb-bal
Q16-Q18 Fl, Arc Fulkagylo hiany, Jarulékos fil, Praeauricularis fliggelék, Congenitalis suketség obb-bal
Q20-Q28 Keringés Kamrai septum def., Pitvari septum def., Fallot-tetralogia, Coarctatio aortae, Aorta stenosis,
Ductus Botalli persistens, Truncus communis, Pulmonalis stenosis, Endocardialis parna def.
Q30-Q34 Légzd Choanalis atresia/stenosis, Tiid6 aplasia/hypoplasia, obb-bal
Q35-37 Hasadékok Ajakhasadék, Ajakhasadék szajpadhasadékkal, 1zolalt szajpadhasadék, Robin syndroma obb-bal
Q38-Q45 Emésztd Oesophagus atresia/stenosis, Pylorus sten.,Intestinalis atresia/stenosis,Atresia ani/recti .
h . . - - jobb-bal
Hirschprung-kér, Exophalos, Gastroshisis, Hernia diaphragmatica
Q50-Q64 Urogenitalis Retentio testis, Hypospadiasis, Renalis agenesia,Cystas vese, Urethra-ureter atresia/stenosis jobb-bal
Q65-Q79 Csont-izom Achondroplasia, Dysplasia / luxatio coxae congenitalis, Dongalab .
< P . h f > . jobb-bal
Fels6 vagy als6 végtag: Polydactylia, Syndactylia, Redukcids rendellenesség
Q80-Q85 Bor-izom Naevus pigmentosus, Haemangioma, Torticollis, Branchidlis defectus obb-bal
Q89 Egyéb Pterygium colli , Teratoma, Situs inversus, Osszenétt ikrek obb-bal
Q90-Q99 Kromoszoma |Down-kor, Edwards-syndr., Patau-syndr., Turner-syndr., Klinefelter-syndr.
mcsoport D18.0-haemangioma, D181-lymphangioma, D369-j6indulati daganat
E f6csoport E84.0- Fibrosis cystica, E70-E90-velesziletett anyagcsere rendell.
G és | fécsoport G12.0-Werdnig-Hoffmann, 178.0- teleangiectasia hereditaria haemorrhagia
K fécsoport K07.0-micrognathia, K40-velesziletett lagyéksérv, K42.9-velesziletett kdldoksérv jobb-bal
P focsoport P56.9- haemolitikus hydrops foetalis

'Tipus pontos megnevezése / Egyéb rendellenességek:

Kromoszéma vizsgalat: 1.
1.1gen 2. Nem

Karyotipus:

Tisztelt Bejelent6k!

torvény 16.§-a alapjan kotelez6!
Adatszolqgaltatok kére:

Ikertestvér neme***
Zygozitas™™*:

1. Elvesziiletés

9. Egyéb

Ikertestvér rendellenességgel sziiletett™**:
ha igen rendellenesség, Megnevezeése: ..............cc.cceeeeueeeiuaniunenn.

1. Fig 2. Lany 3.
1. monozygota

Ikertestvér terhességi kimenetele™**:

2. Halvasziiletés

2. dizygota 3. ismeretlen

3. Spontan vetélés
4. Prenatalisan felismert rendellenesség miatti terhesség-megszakitas

igen

Ismeretlen 4. Intersex
hazi orvosok / gyermekorvosok.

Kitéitési atmutato:

rendellenességrdl kell kitdlteni.
nem

orvos alairasa

Az adatszolgaltatas "Az egészségugyi és a hozzajuk kapcsolodd
személyes adatok kezelésérdl, védelmérdl szold "1997. évi XLVII.

Valamennyi kérhaz, klinika; szilészeti-, csecsemd, gyermek, ujszulétt,
koraszlil6tt osztalya, illetve gyermek ellatassal is foglalkozé ortopéd,
kardiologiai, szemészeti, flilészeti és egyéb osztalyok, patoldgiai osztaly
genetikai tanacsadok és laborok rendellenességet észlel6 orvosai és a

* A Bejelentdlapot magzatnal, Ujsziil6tt-, illetve csecsemdkorban fennallg
a gyermek elsé életévének végéig diagnosztizalt, velesziiletett

A **-gal jelolt megnevezések esetén a megfelel6 szot kérjuk alahuzni,
Kérjik a rendellenesség(ek) tipusanak pontositasat. Amennyiben a
veleszlletett rendellenesség a felsorolt tipusok kdzo6tt nem szerepel
kérjik az "Egyéb rendellenességek” rovatba pontosan bejegyezni.

Amenyiben a rendellenességgel sujtott érintett ikerterheségbdl sziiletett
kérklk a ***-gal jelOlt adatok értelemszer( kitoltését.

A bej olapot zart boritékh

2-6.

j kérjiik lekiildeni:
Orszagos Szakfeliigyeleti Modszertani Kozpont
Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasa (VRONY) 1097 Budapest, Gyali u.

'Bejelentblapot kériink: |:|igen:
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4. sz. melléklet
A magzati fejlodés és a szervrendszerek kialakulasanak kritikus periodusai
a magzati fejlodeés soran

| 12 3-8 0-38
Magzat . Embrionalis életszakasz hMagzati idészak Erett Ujszilott
kezdemany

| Kdzponti idegrendszer

| Sziv és émrendszer

| Végtagok

| Szemek

[ Fovak
[ >  setipad
[ == Kilségenitaliak

Ful
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5. sz. melléklet
A tobbszoros malformdcioval bejelentett esetek (N= 1043)
pathogenetikai alapon torténo osztalyozasanak részeredménye

Rendellenességek Szam %
Down 49 75,4
Kleinefelter 1 1,5
. . Turner 4 6,2
Multiplex kromoszoma Patau (13-as triszémia) 4 6,2
Edwards (18-as triszomia) 7 10,7
Egyiitt 65 100,0
'Rubinstein-Taybi szindréma 1 3,8
Smith-Lemli_Opitz 1 3,8
Teacher-Collins 2 7,8
Mohr OFD II- 1 3,8
EEC1 1 3,8
Klippel 2 7,8
Holt-Oram 3 11,5
Apert 3 11,5
Multiplex szindréma Crouzon 1 3,8
Poland 1 3,8
DiGeoge 2 7,8
Williams-Beuren szindréma 1 3,8
Charge 1 3,8
CMV okozta fetopathia 1 3,8
Werdning-Hoffmann 2 7,8
Milroy 3 11,5
Oszesen 26 100,0
Schisis 1 4,7
Multiplex asszociacio VACTE,R!' 6 28,6
POSTURAL (tartasi) 10 47,7
Koraszilott (LBW) 4 19,0
Izolalt single Osszesen 100 100,0
Kozponti idegrendszer komplex 10 1,9
Szem komplex 4 0,8
Fil komplex 4 0,8
Cardiovascularis komplex| 364 76,5
Légzérendszer komplex 3 0,6
Izolalt komplex Emésztérendszer komplex 9 1,9
GAM komplex 15 3,2
Nemi komplex 3 0,6
Hugyuti szervek komplex 37 7,8
Végtagok komplex 28 59
"Osszesen 477 100,0
Spina bifida 1 17,5
Robin 2 3,2
Potter 4 6,3
Izolalt szekvens Hugyuti obstrukcios 38 60,3
ADAM 1 1,6
Diaphragma defectus 7 11,1
Osszesen 63 100,0
Holoprosencephalia 4 80,0
I1zolalt Politopic field defect (tobbmez6s) Perzisztalé cloaca 1 20,0
Osszesen 5 100,0
Egyes 100 15,5
Komplex 477 73,9
Izolalt rendellenességek Szekvens 63 9,8
Tébbmezés 5 0,8
Izolalt egyutt 645 100,0
Asszociacié 21 5,3
Kromoszéma 65 16,5
Multiplex rendellenességek Szindroma 26 6,6
Random kombinacio 283 71,6
Multiplex egyiitt 395 100,0
Total Izolalt 645 62,0
Multiplex 395 38,0
Osszesen 1040 100,0
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Jelentés a Velesziiletett Rendellenességének Orszagos Nyilvantartasa 2006. évi adatairol

Jelentésiink végén szeretnénk koszonetet mondani
a Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Feliigyeleti Osztalya nevében:

Minden bejelentd orvosnak, és VRONY korhazi kapcsolattartonak,
hogy munkajukkal hozzajarulnak
a velesziiletett rendellenességek valos gyakorisaganak felderitéséhez és regisztralasahoz.
Jelentos szakmai és adminisztrativ tevékenységiik ellatasa mellett bejelentéseikkel lehetové teszik,
hogy osztalyunk a jogszabalyi eldirasban meghatdarozott modon ellathassa feladatait.

Koszonetiinket tolmdcsoljuk minden regiondlis és kistérségi tisztiféorvosnak,
hogy engedélyezte és biztositotta a VRONY Teriileti képviseloink szinvonalas munkavégzésének
lehetoséget.

Koszonjiik Teriileti képviseldinknek, hogy lelkiismeretes munkdjukkal, pontos informacioikkal és
szaktudasukkal az idei évben is segitettéek munkankat és a VRONY eredményes miikodését!
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