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I. Klinikai kép vezérelt javallatok



Preconcepcionalis idősáv Prenatalis idősáv Postnatalis idősáv

ÉBRÉNY MAGZAT ÚJSZÜLÖTT, CSECSEMŐ, GYERMEK

ELSŐ
TRIMESZTER

MÁSODIK
TRIMESZTER

HARMADIK
TRIMESZTER

8

12

40

4025

Megtermékenyítés Születés

0 12 24 4084 16 20 28 32 36 1 6 12 18 24 30

1 gesztációs hét
1 hónap

-3-6-12-24

Genetikai anamnézis



I. PROBANDUS/PROBANDA/INDEX PÁCIENS: TERHESSÉG, SZÜLÉS, PERINATÁLIS ESEMÉNYEK, SZOMATIKUS ÉS 
MENTÁLIS FEJLŐDÉS

II. ELSŐ FOKÚ ROKONOK (50%-OS GENOMÁLLOMÁNY EGYEZÉS): 
III. KÉRDÉSEKET TESZÜNK FEL A BETEGSÉG CSALÁDI ELŐFORDULÁSÁNAK TISZTÁSÁRA:

I. SZENVED-E VALAKI A CSALÁDBAN HASONLÓ ELVÁLTOZÁSOKBAN?
II. VAN-E A CSALÁDBAN ÖRÖKLŐDŐ BETEGSÉG?
III. ELŐFORDULT-E A CSALÁDBAN SPONTÁN VETÉLÉS, HALVASZÜLETÉS VAGY MEDDŐSÉG?
IV. ELŐFORDULT-E HIRTELEN SZÍVHALÁL A CSALÁDBAN?
V. MEGHALT-E VALAKI TISZTÁZATLAN BETEGSÉG MIATT?

IV. VAN-E ROKONHÁZASSÁG A CSALÁDBAN?
Asszisztált reprodukció jelölése a családfán:

Spermium donor

Petesejt donor

Béranya
Spermium donor

Béranya és
petesejt donor

Genetikai anamnézis
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Genetikai fókuszú fizikális vizsgálat

Érintett szerv/ eltérés Minor anomália Major anomália

Arc
Szem
Szájüreg
Koponya és agyállomány
Fül
Kültakaró (Bőr és köröm)
Alsó és felső végtagok
Szív
Endokrin szervek
Nemi szervek/ Fertilitás
Aszimmetria
Testmagasság
Értelmi fejlődés
Motoros fejlődés
Egyéb
Tumorprediszpozíció
Prenatalis eltérés

www.face2gene.com



Genetikai fókuszú fizikális vizsgálat
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alacsonynövés
széles orrgyök

scoliosis

elhízás

aránytalanul 
kis kéz- és 
lábfej

hypogonadizmus

vékony felső ajak,
lefelé ívelő szájzug

lefelé ívelő szemzug

III.-IV. széles ujjköz –
„trident kéz”

középarc 
hipoplázia

besüppedt orrgyök

kiemelkedő homlok

igen rövid végtagok

scoliosis, spinalis stenosis

alvási apnoé

kardiovaszkuláris 
szövődmények

visszatérő otitis media

szűk foramen magnum



alacsonynövés értelmi elmaradás

Brushfield-foltokhalláskárosodás
visszatérő otitis media

hipotireózis
szívfejlődési 
rendellenesség

gasztro-
intesztinális
FR

elhízás

széles I.-II. lábujjköz

izomhipotónia

„négyujjas barázda”

lágyéksérv

alacsonynövés

kék sclera

scoliosis

gyakori csonttörés

Achilles-ín 
instabilitás

dentinogenesis
imperfecta

halláskárosodás

széles homlok



Hypercalcaemia

szívfejlődési 
rendellenesség izomhipotónia

érmalformáció

epicanthus

szívfejlődési 
rendellenesség

középarc hipoplázia
thymus hipo-/aplázia

vese agenesis

analis atresia

Hypocalcaemia



PREKONCEPCIONÁLIS ELTÉRÉSEK

1. Szülői hordozói vizsgálat 

2. Rejtett transzlokációt hordozó szülő

3. Primer meddőség hátterében 

azonosított molekuláris eltérés 

II. Előzetes géndiagnosztika vezérelt javallatok



PRENATÁLIS ELTÉRÉSEK

- Érintett szülő ismert molekuláris diagnózisának igazolása/kizárása a magzatban

- Nem invazív prenatális eltérés (NIPT-teszt) igazolása/ kizárása

- GAC vagy CVS mintából történt negatív G-sávos kariotipizálás bizonytalan eredményének 
kivizsgálása

II. Előzetes géndiagnosztika vezérelt javallatok



POSZTNATÁLIS ELTÉRÉSEK

II. Előzetes géndiagnosztika vezérelt javallatok

Onkodiagnosztika során azonosított tumorprediszpozíciós-szindrómával asszociált génben 
azonosított eltérés

Down-Sy Neurofibromatózis Bloom-Sy

Kostmann-Sy Diamond-Blackfan-Sy Ataxia-teleangiectasia

Li-Fraumeni-Sy

Schwachman-Diamond Noonan



III. Vizsgálatok alkalmazásának algoritmusa

G-sávos kariotipizálás Multiplex-ligáció függő próba amplifikáció - MLPA

Páciens
DNS

Referencia
DNS

arrayCGH Sanger szekvenálás, II. generációs NGS



III. generációs – Nanopórus szekvenálás



PRENATÁLIS POSZTNATÁLISPREIMPLANTÁCIÓSPREKONCEPCIONÁLIS

Családtervezés előtt:

1.Szülői 
Hordozóság szűrés 

Meddőség esetén
2. G-sávos  
kariotipizálás
3. FISH vizsgálat

Vizsgálandó minta:
édesanya, édesapa 
perifériás vérminta

Családban ismert, 
súlyos életminőség 
károsodással járó 
megbetegedés 
esetén:

1. A beültetendő 
embriók célzott 
vizsgálata

Vizsgálandó minta:
blasztomérből 1-sejt,
blasztocisztából
néhány tized sejt

Gyakori triszómiák, 
monoszómia, 
mikrodeléciós szindrómák, 
gyakoribb 1 génpár okozta 
betegségek szűrése 

1. új-generációs 
szekvenálás

2. G-sávos kariotipizálás, 
arrayCGH

Vizsgálandó minta:
anyai vérből magzati DNS 
vizsgálat, méhlepény, 
magzatvíz minta

Klinikai kép 
vezérelt öröklődő 
megbetegedés 
igazolása/ kizárása

1. Célzott
2. Nagy áteresztő-

képességű 
vizsgálat

Vizsgálandó minta:
perifériás vér,
szájnyálkahártya 
sejtek

III. Vizsgálatok alkalmazásának algoritmusa



Géndiagnosztika előtti tanácsadás

Gyermek: újszülöttkori zárójelentés

gyermekfejlődési kiskönyv

oltási könyv

műtéti beavatkozások zárójelentése (i)

fekvőbeteg ellátás zárójelentése(i)

Édesanyja: várandós kiskönyv

várandósság alatti UH vizsg.

TORCH szűrés

Családra vonatkozó kérdések:

IV. Genetikai tanácsadásra felkészülési útmutató



E-mail: kovacs.arpad@med.semmelweis-univ.hu

KÖSZÖNÖM SZÉPEN A FIGYELMET!
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