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A gyermekvallalasi kedv egyre késébbi életkor-
ra tolédasa tapasztalhaté a néknél a XXI. sza-
zadban. A magasabb életkor sajnalatos modon
megndveli a magzati kromoszéma-rendellenes-
ségek aranyat: a statisztikai adatok szerint vilag-
viszonylatban 1000 Gjsziilotthdl 6 esetben jelent-
kezik valamilyen kromoszomalis rendellenesség,
a 35 évnél idésebb nék esetében viszont ez a
szam a négyszeresére novekszik. Mindezek tuda-
taban egyre nagyobb sziikség van a sziilés elétti,
prenatalis genetikai vizsgalatokra egy esetleges
kromoszoma-rendellenesség sziirése céljabol.

magzat kiilonbozd kromoszo-
malis rendellenességeinek te-
kintetében megkiilonboztet-
szambeli & szerkezeti kro-

hetiink
moszomalis  rendellenességeket. A
szambeli rendellenességek koziil a leg-
gyakoribb a triszémia, mely akkor ala-
kul ki, ha egy kromoszéma eggyel tébb
kopidban van jelen. A leggyakoribb
triszomidk kozé tartozik a Down-kor,
amely a 21-es kromoszéma triszémiija,
azutana 13-askromoszéma triszémidja,
a Patau-szindroma és az Edwards-
szindréma, amely a 18-as kromoszéma
triszomidja. Mas kromoszémak eseté-
ben 1s kialakulhat triszémia, de mivel
ez utébbiak Aaltaliban olyan stalyos
tiinetekkel jarnak egytitt, amelyek az
élettel nem Gsszeegyeztethetdk, az érin-
tett magzatok tobbnyire még sztiletésiik
elétt elhalnak.

A manapsig alkalmazott prenatalis
szlir6vizsgalatok két nagy csoportra
oszthatok: a nem mvaziv vizsgilatok

csoportjat alkotjak az ultrahangvizsga-
lat és az anyai vérbdl végzett biokémiai
tesztek, mig az invaziv vizsgalatokat a
magzatvizbdl vett vagy més beavatko-
zassal nyert mintdk citogenetikai &
molekularis biologiai vizsgalata alkotja.
A nem invaziv szirévizsgalatok meg-
bizhat6siga jelentSsen eltérd lehet, mi-
vel nem diagnosztikus eredmények, s
ezeket a vizsgilat eredményeket elsG-
sorban  kockazatbecsléshez hasznaljak
fel a genetikai tanicsadds sordn. Az
nvaziv eljarasok diagnosztikus értékd-
ek, azonban esetiikben fennall kortilbe-
lil 1% kockazat: a mintavétel modja
miatt spontan vetélés alakulhat ki.

A nem invaziv prenatdlis vizsgalatok-
ban az attorést az Ggynevezett magzati
szabad DINS-nek az anyai keringésben
val6 felfedezése jelentette, amely Ota a
nem invaziv prenatalis diagnosztikai el-
jrasok nagy léptekben fejlédnek. A
szabad DINS a vér alakos elemeinek
DINS-étdl elktlonithetS, mivel szaba-
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don, a sejteken kiviil van jelen a vérben.
A varanddsok esetében az anyai kerin-
gésben nemcsak az anyai, hanem a
magyzat szabad DNS-¢ 15 jelen van kis
szazalékban (5—-10%). A magzati erede-
tdi szabad DNS a terhesség 5. hetétdl
van jelen az anya vérében, tehat lehe-
tévé teszia korai prenatalis diagnoszti-
kat. Rovid cirkuliciés felezési ideje
van (16 perc), és a sztilést kovetSen csu-
pan 2 6raig van jelen az anyai vérben.
Szamos igéretes technologiai fejlesztés
tortént 1997 &ta, azonban egyik sem bi-
zonyult elég nagy felbontdstnak &
megbizhaténak a nagyon hig magzati
szabad DINS-rakei6 detektalisira és a
maggzati triszémidk kimutatdsira. Az
1997 éta eltelt idében azonban a mole-
kuldris vizsgalomodszerek hihetetlen
fejlédést mutattak, é& megielent az Gj-
generacids  szekvenalisi technologia,
mely mar alkalmasnak bizonyult a sza-
bad DINS kimutatasara. Ez a technolé-
glai attorés tette lehetévé, hogy az el-



XDA@X anyai DNS

Az anyai keringésben lévd magzati
és anyai eredetii szabad DNS
FORRAS: HTTP://PRESSRELEASE.CO.ZA/
FETAL-ASSESSMENT-CENTRE-OFFERS/
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A digitalis PCR-technolégia soran egy vizsgéalati mintat szamos
nanoliteres nagysagrendii buborékra bontunk szét. Azok a
buborékok, melyek a PCR soran felszaporitani kivant szabad DNS-
fragmentumot tartalmazzak a reakcié végén, pozitiv buborékokként
(piros buborékok), mig azok, amelyek mas fragmentumot
tartalmaznak vagy iiresek, negativ buborékokként (kék buborékok)
Jjelennek meg. A magas buborékszam és a nagy higitas adja a
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A 21-es kromoszéma

milt néhany évben a sza-
bad DNS-t detektdld
vizsgalatok vilagszerte el-

triszémidja

madszer nagy felbontasat.
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szabad DINS-t de-
ig tektald  vizsgala-
e 5 tokhoz hasonléan
megbizhatd, am
P azoknal joval ol-

csébban  kivitelez-
het6  technologiik
feflesztése. [gy ezek
a vizsgalatok mar a

érhetévé valtak. Magyar-
orszagon 2011-ben jelent meg az elsé
kereskedelmi forgalomban kaphat6
teszt, azéta pedig szamos tovabb teszt
kovette a hazai piacon. Ezek a vizsga-
latok nagy megbizhatésagtiak, azon-
ban az alkalmazott technologia miatt
meglehetSsen dragak, munkaigényesek,
csak kiilf6ldi laboratérmmokban elérhe-
6k, ezért a hazai varandds édesanyak
széles kére szamara nem hozzatérheték.
A nem invaziv prenatalis diagnoszti-
ka teriiletén végzett kutatisok egyik
alapvet6 célla  az  Gjgenericids
szekvenalasi technolégiat alkalmazo

magyar varandos
ndk széles kore szaimara is megenged-
het8k és elérhetSk lennének. Ilyen al-
ternativ technolégiai platform a szin-
tén Gj digitalis PCR-technologia (lasd
dbrinkat — a szerk) A mbddszer
lényege, hogy egy vizsgilati mintat
(térfogata 20pl) nanoliter nagysigt
buborékokra diszpergal, igy a PCR-
reakcié minden buborékban egyedileg
zajlik le. A reakei6 végénazok a bubo-
rékok, amelyekben a felszaporitani ki-
vant szabad DNS fragmentuma jelen
volt, azok porzitiv buborékokként,
amelyekben pedig nem volt jelen, azok

negativ buborékokként abrazoldédnak.
A magas buborékszam és a hig szabad
DNS-minta miatt a moédszer igen
nagy felbontdst. A digitalis PCR-
technolégia mellett mas alternativ
modszerek fejlesztése is folyamat-
ban van, melyek igéretesek lehetnek
a jovébeli varandésok szamdra és to-
vabbi mérfoldkovet jelenthetnek a sza-
bad DNS-alapt, nem invaziv prenatalis
diagnosztika fejlédésében.
TRIPOLSZKI KORNELIA
NAGY NIKOLETTA
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A kutatss a TAMOP-4.2.4 A/2-11/1-2012-0001
azonositd szamu Nemzeti Kivalésag Program —
Hazai hallgatdi, illetve kutatéi személyi tamogatast
biztositd rendszer kidolgozasa és mikddtetése
konvergencia program cim(i kiemelt projekt kere-
tében zajlott. A projekt az Eurépai Uni6 tamogata-
séval, az Eurépai Szocialis Alap tarsfinansziroza-
saval valosul meg.
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