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Bevezetés

arorszagon a velesziiletett rendellenességek kotelezd bejelentését 1962-ben
az Egészségligyi Miniszter. A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos

asa  (tovabbiakban: VRONY) 1970-t61 miniszteri utasitasra orszdagosan
ja, rogziti és tarolja a prenatalis diagnosztika segitségével felismert rendellenes
k, és a sziiletéstol 1 éves korig felismert rendellenes ujsziilottek, csecsemdk orvosi

hozzajuk kapcsoldd ¢lyes adatok kezelésérdl és védelmérdl szolo - XLVII. torvény
C 2. 1722-24.) és modositasai szabalyozzak.

feladata a
rendellenességek pre
idébeli halmozodaso
érdekében.

A ,Modszertani Utmutatd a velesziiletett fejlédési rendellenességek és Koroki
Monitor bejelentési rendjérdl” cinai anyban a velesziiletett rendellenességek altalanos
jellemzdit és az anomalidk né i jelentdségét targyaljuk, majd a megeldzés
modjait ismertetjiik; ezt kove tett Rendellenesség Orszagos Nyilvantartas
miikddésének részletes bemutat i tjiik a torvény altal elrendelt - velesziiletett
fejlodési rendellenességek felt

llenességek eloforduldsi  gyakorisdganak felmérése, a
szurésének hatékonysaganak elemzése, az esetleges teriileti és
elismerése, kivizsgalasa; tovabba a koreredet feltardsa a megel6zés

Modszertani Utmutatonk me kozzétesziink egy tajékoztatd kiadvanyt is az utobbi
évek kutatdsi eredményeinek rovi efoglalojaval ¢és publikacids listajaval, amely
vélhetden hasznos segitség lesz a velesziiletett fejlodési rendellenességek targykorével
foglalkozo6 szakemberek részére.

Mbdszertani Utmutaténkban kozolt gva
és bejelentd orvosok, védondk, illetve az ANTS.
Reméljiik, hogy a kiadvany nagymértékben tamogatja
bejelentésében és a Koroki Monitor vizsgalatban résztvevok i
szakmai informaciok kozléséet.

dciokkal a diagnosztizalo, kezelo
inak munkajat kivanjuk segiteni.




1. Velesziiletett rendellenességek altalanos jellemzése

lesziiletett Rendellenesség Feliigyelet hatékony és megbizhaté munkéjanak alapja
ndok korének pontos meghatarozasa.
efinicid szerint a velesziiletett rendellenesség (congenitalis anomalia) a magzati

Rendellenesség Felligyelet - a velesziiletett rendellenességek
dsorban anatdmaiai elvaltozasokkal jard velesziiletett fejlodési
aval (congenitalis abnormitas) foglalkozik. A biokémiai
: egségek (pl. enzimopathiak) és a funkcionalis defektusok (pl.
értelmi/érzékszervi fogyaték g) nem tartoznak a regisztralandok korébe.
A rendellen ialakulasanak tanulméanyozasa sordn fontos ismerni a
varandossag alatt hatoé lehetséges artalmakat (teratogének), amelyeket a teratogén agens
tipusa alapjan 4 {6 kategoridba sorolhatunk:

II. FERTOZO agensek:
- Baktériumok (pl ia baktérium)
- Virusok (pl. rub hepatitis B)
- Parazitak (pl. tox i
III. KEMIAI 4gensek:
- Vegyi anyagok (pl.
- Gyogyszerek (pl. citos
IV. MATERNALIS hatésok:
- Rendellenes hormonalis allapot (pl. csdkkent hormonszint- beagyazddasi
zavarok — VACTER)
- Eletméd (pl. cigaretta, alkohol) ¢ iai adottsagok (pl. szlik medence-
tartasi rendelleneségek)
- Anyai betegségek (pl. nem kezelt cukorbete

ek, nehézfémek, Hg, Pb)
ikumok, antiepileptikumok)

A magzatra hat6 teratogén hatasnak harom kovetkez
1. Nem éri el a karositd kiiszobot, ezért kimutathato re
2. Olyan foku karosodas jon létre, amely fejlodési rt eredményez, de a tovabbi —
intrauterin — ¢életet nem zarja ki (sziiletéskor vagy késébb észlglhetd fejlodési
rendellenességet eredményez).
3. A karosodas olyan mérvii, hogy az embrid elhal, igy spontan vetgé
eredményeként kilokddik az anyai szervezetbdl.

szorosan feliilmulja
-3%).

Az embrio-elhalas, illetve magzati haldlozas gyakorisaga (20-30%
a sulyosabb velesziiletett rendellenességek el6forduldsanak meértékét

A fejlodési rendellenességek kialakulasdban fontos szerepe van a kornyezeti sok
idofaktoranak (1. abra).



1-2 hét 3-8 terhességi hét 9-38 terhességi hét
Magzat . Embrionélis életszakasz Magzati idBszak Erett Gjszilstt
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= Kolsb genitaliék
_:"._:::- Fill
skenyebb pericdus, " Funksionalis kirosodésok
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STRUKTURALIS ZAVAR :
Embriopatia u Vsz. rendellenesséy

Zigopdtia
-fel nem ismert terhes

- Spontan veteles -
" MUKODES!
Fetopatia ZAVAR:
spontan vetélés - magzati halalozas .

Az eléfordul6 rendelleness
vessziik az egyes szervrendszerek fe)

Az 1

kiilonboztethetd meg:

a)

b)

Forras: VRONY

k kockézata csokkenthetd, ha figyelembe
gse folyaman a kritikus-periodusokat.

détényezé szempontjabo magzati karosodasok harom alapkategoriaja

A human zigopathidk a terhesség hetében alakulnak ki. Ez az
ontogenezis legsériilékenyebb idé amikor a ,minden vagy semmi”

vérzés kiséretében (amelyet megkésett mense
A humén embriopathidk a terhesség 2-8. he
torténik a csiralemezek elkiiloniilése ek fejlédése, emiatt a
legintenzivebb a sejtek anyagcseréj xigénfelvétele, energia- ill.
tapanyagigénye. Az artalmas kornyezeti hatdsok az embridoban éppen
differencialodo sejtek mitkddését zavarjak meg. A sulyosabb ségek
a tovabbi intrauterin ¢letet is lehetetlenné teszik, igy halalozas,
spontan vetélés kovetkezik be. Az intrauterin élett€h 6 6 tovabbi
karosodéasokat sziiletéskor (vagy késobb) mint
fejlédési rendellenességeket észleljiik.

alakulnak ki. Ilyenkor

a funkciondlis érés ¢és a magzat kvantitativ novekedése dominal.
jOhetnek 1étre az idegrendszer kisebb mérvii velesziiletett rendell
vagy magzati gyulladasos reakciok (toxoplasmosis, cytomegalia-vi



A fejlodési rendellenességek osztalyozdsa

6dési rendellenességek csoportba sorolasa szamos rendezo elv alapjan torténhet.
j1160dési rendellenességeket (congenitalis anomalidk) alkotd elvaltozasok kilenc f6
kategoriaba sorolhatok. (2. abra)

Fejlodési rendellenességek
(congenitdlis anomadlidk)

bnormitdsok (CA) | | | Ertelmi fogyatékossdg
% 2.9%

lés elmaraddsa| | | Velesziiletett mozgdssériiltség
0.03%

Halldsi fogyatékossdg
0.10%

Ldtdsi fogyatékossdg
0.04%

Forras: VRONY

Letdlis
Klinikai e
manifesztacio "
Sulyos
1.8%
Izolalt
5.4%
| CA
Multiplex 6%
0.6%
Genetikai Multifaktoridlis
1.2% 3.6%
Koérnyezeti drtalom Ismeretlen
0.3% 0.9%
Korok szerint
3. abra Forras: VRONY

Sziiletéskori gyakorisag
A gyakori fejlddési rendellenességek egy ezreléktol nagyobb ardanyban fordulnak elé.
A csoportba 9 f6 rendellenesség sorolhatd (veldcsézarddasi rendellenesség, szajpad és/vagy



ajakhasadék, kamrai szivsovény hidny, rejtettheréjliség, hypospadiasis, velesziiletett
hajlam, velesziiletett gyomorkimenet sziikiilet( congenitalis hypertrophids pylorus
ngalab, lagyéksérv, és Down-szindréma)

1-10 ezrelék kozott eléforduld rendellenességek a kozepesen gyakori
ségek csoportjaba sorolhatoak, ez a csoport mintegy 25 elvaltozast foglal magaba.
ritka (tiz ezrelék koril eléforduld rendellenességek) és a nagyon ritka
ességek (tiz ezreléktdl kisebb el6fordulasi gyakorisag) csoportjaba tartozik a tobbi,

kornyezeti té -differenciak, a kulturélis szokasok ¢és az anyai (kis mértékben
apai) ¢letko

Sulyossag

A legsulyosabb kategoriat az élettel 0ssze nem egyeztethetd, letalis velesziiletett
fejlodési rendellenességek alkotjdk. A sulyos fejlédési rendellenességek az életet
veszélyeztetik és felt€tlen orvosi beavatkozast igényelnek. Az enyhe rendellenességek
csaknem teljes mértékben gyogyithatok, de itt is sziikséges az orvosi beavatkozés, mivel
hianyaban maradand¢6 fogyatéko
A velesziiletett rendellenesség
anomaliakkal'talalkozhatunk
morfologiai megnyilvanulasok,
inkdbb normal varidnsnak vag
artalmatlan ,.kis jelek” teljesen e ¢ yekben is eléfordulhatnak, gyakorisaguk
azonban szamottevOen nagyobb iiletett rendellenességgel stjtott személyekben.
Jelentéségiik abban 4ll, hogy ugyana a személyben valo tobbszords eléfordulasuk
altalanos fejlédési zavarra utalhat.

pjan torténd csoportositdsa szerint a minor
A minor anomadlidk olyan szokatlan
komolyabb egészségiigyi kovetkezménye,

Korok
A velesziiletett fejlédési rendellenességek korok
kornyezeti, multifaktorialis és egyéb (vagy ismeretlen) okok

zerint csoportos1tva genetikai,

Ismeretlen

Multifaktorialis

4. dbra Forras: VRONY

' A Veleszilletett Rendelleensségek Orszagos Nyilvantartas részére bejelentendé minor anomaliak
ptosis (szemhéjsiillyedés), epicantus (belsé szemzugot fedé borredd), praeauricalis fliggelék, ful alaki r
(Darwin gumd, praeauricalis fistula/sinus/ciszta), nystagmus (szemtekerezgés), hasadt uvula, gotikus szaj
(vizsérv), phymosis (fitymaszikiilet), hypertelorizmus (tavolabbi elhelyezkedésii szervek), spina bifida occult:
nyitott gerinc), sinus pylonidalis (dermoid ciszta), rectus diastasis (hosszanti hasizom szétva
ubilicalis/scrotalis/abdominalis (k6ldok-, here-, hasi sérv), dermatoglympha anomalidk, majombarazda (négyujjas barazda)
naevus pigmentosus, szamfeletti eml6bimbd, emld hypoplasia/hidny, haemangioma.



jetikai ok lehet kromoszomahiba, amelynek a kromoszomaallomany szambeli-,
zerkezetbeli modosulasa alapjan jon létre, illetve genetikai ok lehet barmely gén

yezeti karositd hatds szdrmazhat teratogén hatastol, amely az embridon/magzaton
ast idéz eld (rubeola, vegyi anyagok, gyogyszerek).
ultifaktoridlis eredetii congenitalis abnormitas esetében a genetikai és kornyezeti

multiplex ese ekre ‘
Izolélt rendel
az esetben, ha egy

mnél egyelen szerv vagy szervrendszer zavara alakul ki. Abban
ervrendszeren beliil tobb rendellenesség jon 1étre komplex (Fallot-
tetralogia), ha egy| rendellenesség masodlagos vagy harmadlagos kovetkezménye az
elvaltozas szekvens (spina bifida+hydrocephalia+dongalab), ha tobb helyen egyszerre alakul
ki a rendellenesség akkor robbmezds (Prune-Belli-syndroma=hasfal és hugyuti izomzat
hianya=idiilt ,,szilvahas”) az izol3

Multiplex rendelleness
elvaltozas alakul ki egyazon sz
artalom, monogénes 6roklés v
allapotot, amikor két vagy tobb
tobbnyire ismert ¢€s kozos (pl.
valoszinliséggel egyiitt vald eléfo
esetekben kozOs patogenetikai ok n
magyarazhatdé abnormitds ugyanazon
kombinacionak hivjuk.

ikben kromoszéma-rendellenesség, teratogén
logia all. Szindromdnak nevezzilkk azt az

. A rendellenességek vartnal nagyobb
dsakor asszocidciorol beszéliink (schisis), ilyen
ismert. A két vagy tobb, kozés okkal nem
O eléfordulasat  random

2. Megelozés

A velesziiletett fejlodési rendellenességek megeld
terliletre bonthat6. Az elsddleges (primer) prevencio magéab
megakadalyozasra iranyuld tevékenységeket. A masod|
defektus felismerését segiti. A harmadlagos (tercier) pre

crcr

jol koriilhatarolhato
az artalom létrejottének
under) prevencio a meglévo
0a mér kialakult rendellenesség

valésithatd meg. A madasodlagos megelézés a terhesség alatt
segitségével a sulyosan rendellenes magzatok felismerését teszi leh

3. A velesziiletett fejlodési rendellenességek népegészségiigyi jelentosege

Valamely betegség népegészségiigyi jelentOségét az érintettek szama ¢€s a pot
sulyossaga szabja meg. Ezt a definiciot alapul véve a velesziiletett fejlodési rendell égek
kozegészségiigyi jelentdsége igen magas, amit az alabbi felsorolas tamaszt ala:

1. Eléfordulési gyakorisaguk: 6-7%, koziilikk 2-3% stlyosnak tekinthetd.
2. A csecsemohalalozas masodik leggyakoribb okat képezik a prenatalis s
kialakulo allapotok mellett.



3. A dysmoph magzatot viseld anyak terhességei gyakrabban végzddnek vetéléssel,
korasziiléssel, halvasziiléssel.

4. Alszelekciot tilélé magzatok ndvekedési visszamaradottsaga, 0ijsziilottkori adaptacios
zavara altaldnosnak mondhato.

S)/ Defect allapotot jelentenek, amelyben a sériiltek meggyogyitasa helyett csak kezelés
J0het szoba, teljes gydgyulas csak kivételes esetben jon létre.

4. Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Feliigyeletének miikodése

A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Felligyeletén két orszagos regiszter
mikodik: agVeleszuletett \Rendellenességek Orszdgos Nyilvantartasa (VRONY) és a
regisztralt adatokra'€piilé Kaéroki Monitor (KM) eset-kontroll surveillance.

A feliigyelet milkodesét az 71997.évi. XLVII. torvény ,,Az egészségligyi €és a hozzajuk
kapcsolodo személyes adatok kezelésérdl és védelmérdl”, illetve a 2004. évi XXVI. torvény
egyes szocialis és egeszségiigyi targyl torvények modositasarol szabalyozza.

»16.§

(1) Amennyiben az érintett_ljsziilott vagy csecsemd a Betegségek Nemzetkdzi

Osztalyozasa szerinti valdmely velesziiletett rendellenességben szenved, a 4. § (1)

bekezdés b)-c) pontjai és a (2) bekezdés b) pontja szerinti célbol a kezelést végzo

orvos az ¢érintett szemelyazonositd €8\ egészségiigyi adatait, valamint torvényes
képviseldje nevét és lakcimét tovabbitja a kiilon jogszabaly szerint vezetett

Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasa részére.

(2) Amennyiben a magzatnal olyan elvaltozast észlelnek, amely velesziiletett

rendellenességet eredményezhetipaz (1) bekezdés szerint kell eljarni azzal, hogy az

érintett személyazonositd adatain‘avarandos nd adatait kell érteni.”

Tovabba a 2005. évi XLIX. torvény a kotelez6 egészs€gbiztositas ellatasairol szolo 1997. évi
LXXXIIL. torvény és egyéb, az egészségiiggyel dsézefliges torvények modositasarol

26. § Az Eiiak. 16. §-a az alabbi (3) és (4) bekezdéssehegésziil ki:

"(3) A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasat vezetd szerv az (1)
bekezdés szerint hozza beérkezett adatok alapjan @ velesziiletett fejlédési
rendellenességek feltarasa céljabol, azok megeldzése erdekében elkészitett kérddivet
megkiildi a gondozast végzd teriileti védond szamara, aki azt a torvényes képviseld
Onkéntes tajékoztatasa alapjan kitolti, és visszakiildi a Velesziiletett R@éndellenességek
Orszagos Nyilvantartasa részére.

(4) Spontan vagy indukalt magzati haldlozas, illetve halvasziiletés es€tén a (3)
bekezdés szerinti kérddivet a kezeldorvos tolti ki."

4.1. A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasanak(VRONY) miikodése

A VRONY célja a velesziiletett fejlodési rendellenességgel vilagra jott Gjsziilottek,
csecsemok; illetve a prenatalis diagnosztika soran felismert karosodott magzatok adatainak
regisztralasaval az egyes bejelentett fejlodési rendellenességek eléforduldsi gyakorisaganak
meghatarozasa a kiilonb6zé mdédon definialt populécidkon beliil.

Az adatok regisztralasaval az esetleges id6- és térbeli halmozodasok kisziirése ¢s ezek
oki hatterének feltarasara iranyuld vizsgalatok inditasa, illetve lehetové valhat a megelozhetd
okok kikiiszobolésére iranyuld intézkedések kezdeményezése. Az adatszolgaltatds jo
kiindulasi alapot nyqjt a prenatélis diagnosztika hatékonysaganak hazai megitéléséhez.



Az OSZMK altal feliigyelt VRONY miitkodésével megvalosulhat - az ellatasra szorulo,
személyek szamanak ismerete révén az egészsegiigyi kapacitasok fejlesztésének
vagy az adatok alapjan a szocidlis ellatds, a specialis képzés
endszerének tervezése is hatékonyan segithetd.

utalo elvaltozast (a tovabbiakban egyiitt: fejlédési
ozisat felallitja, kezelését, illetve boncolasat végzi, a magzati
1ig.

gészségiigyi ¢és személyazonositd adatait és a torvényes
datait tovabbitja, bejelenti kozvetleniil a VRONY felé. A bejelentés
érintett gyermek egészségligyi kiskonyvében/torzslapjan, magzatok
gondozasi kdnyvében.

kortol a csecsemo eg
Az érintett
gondviseld személye
tényét dokumentalja
esetében az anya terhe

A jelentési kotelezettség kitepj

a) a fekvObeteg-gyd lagnosztizalt  és/vagy ellatott  fejlodési
rendellenességekre
b) a jarobeteg-szakelld 4 jl6d¢si rendellenesség diagnozis felallitasat

d) a kromoszoma vagy pato i vizsgalatot végzd egészségiigyi intézmények altal
megallapitott betegségekre

Bejelentés modja

A bejelentés kizarolag orvosok altal, az e szeresitett nyomtatvanyon” torténik
(1. sz. melléklet). A bejelentés minden észleld 0 altal eldirt kotelessége, amelyet
az alabbi modon tesz meg:
a.) Bejelentést koteles tenni az az orvos, aki soran velesziiletett
rendellenességet észlel: magzati kortdl a csecsemd egy &
b.) A magzat, 0jszilott, csecsemd személyes ¢é gligyi, illetve a torvényes

gondviseld személyes és lakcim adatait tovabbitja a
c.) A bejelentés tényét dokumentalja az érintett ,,Gyermek-egészségiigyd
vagy zarojelentésén, gy, hogy a bejelentett rendellenesség BNO-
datummal, pecséttel hitelesiti a bejelentés megtételét.

d.) A velesziiletett rendellenességgel sujtott érintett kez
meggy0zddni, arrdl, hogy az érintett ,,Gyermek-egészségiig
bejegyzés a VRONY-ba tortént bejelentésrél. Amennyiben ninc
a jelen diagnoézis eltér a korabban észlelt €s bejelentett allapott
koteles tjabb bejelentést tenni a VRONY -nak.

e.) Az adatszolgaltatas teljesitése érdekében a rendellenességet jelentd orvos a
altal rendszeresitett papiralapu bejelentOlapot pontosan és maradéktalanu
tovabbitja a VRONY részére a rendellenesség észlelését kovetd 30 napon belij

iskonyvében”,
)4 ja, és
s koteles
¢ben” szerepel-e

2 A bejelentés megtételéhez sziikséges Bejelentd lapot az OSZMK, Velesziiletett Rendellenességek Orszagos
Nyilvantartasa, 1097 Budapest Gyali ut 2-6. cimen (telefon/fax: 476-1129) igényelhetnek.

10



f.) Amennyiben velesziiletett rendellenesség korisméjével bejelentett érintett kezelése
megallapitast nyer, hogy a korisme téves, vagy modosul a diagnozis, helyesbitd
¢st kell tenni: a  VRONY Bejelentlap ismételt kitoltésével, és jboli

ye, a bejelentést meg kell tenni az a.) pontban emlitett mdédon, amennyiben az érintett
mult el egy éves.

v

Fejlodési rendellenességgel stjtott magzatok koroki
Kiildése= — | kérdoivének kitoltése, kiildése a nyilvantartas
részére - Kéroki Monitor kérdoiven

Fejlodési rendellenessé
¢élva/halvasziilott gye
VRONY bejelentés - B

- Elvesziilottek adatainak

Erkezo bejelentés: > | tovabbitasa -specialis v
-fogadéasa szempontok szerint Koroki Monitor
-ellenorzése VR torténo- levalogatast kovetoen

-pont9sitésa l

-11ftat?s’a vesziilottek és egészséges kontrolljaik, illetve
-rogzitese

zati kontrollok kérdoivének kipostazasa a
zast végzo védono részére a regionalis/kerijleti
védono segitségével.

Lekérdezés az adatbazisbol, adat elemzése:
a. rogzitett osszeallitasa lekérdezé
b. szabadon definialt lekérdezések

!

i v
Erkezo KM kérdoivek:
dasa és rogzitése, feldolgozasa

|

Esethalmozddas fennallasakor

- kivizsgalas kezdeményezése

- javaslat intézkedés meghozatalara

- meghozott intézkedések dokumentalasa

ldolgozast kdveto visszajelzés a jelento felé

A VRONY a Bejelentélapokat évenkénti, ezen beliil havonkénti
tarolja, az adatvédelmi eldirasoknak megfeleléen. A VRONY az egész m"litéréil
szarmaz6 egészségligyi adatokat szamitastechnikai eszkozok segitségé € ikus
formaban egy naptari évre vonatkozdan tartja nyilvan.

soportositasban

A VRONY Teriileti Képviseloi

A VRONY Teriileti Képviseld a regionalis Tisztiféorvos altal kijelolt regi
ANTSZ munkatars, akit az Orszagos Tisztifdorvos nevez ki. Kinevezésiik alk
megbizast kapnak, hogy illetékességi teriiletiikon, a betegellatdé intézménye
intézményvezetdvel tortént egyeztetést kdvetden, kialakitsak a korhazi/intézeti kap
személyek rendszerét a VRONY bejelentési fegyelem javitasa érdekében.

A bejelentés megtételéért és dokumentalasaért felelds kapcsolattartokkal
VRONY részére bejelentett adatok korét, az orszagos intézettdl kapott dokumentaci

Elmaradas esetében adatpotlasra szolitjak fel a kezeldorvosokat és intézményeket.
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A Nyilvantartas, illetve jelentések pontossaga és megbizhatosaga érdekében a Teriileti
a betegellatoval kozosen egyeztetik a rendelkezésére 4llo, a bejelentett
rendellenességgel Osszefiiggd adatokat.

datszolgaltatas teljességét, tovabba az orvosi dokumentacioval valdo megegyezését
aV munkatarsai és a teriileti képviselok az adatszolgaltatd helyszinén ellendrizhetik.
Orz€s soran az orvosi dokumentacid egyeztetését kérhetik a mar bejelentett adatokkal
aradt jelentések potlasara szolithatjak fel a bejelentoket.

adatvédelmi felel6s,
intézmény vezetdje

ejelentés végrehajtasaért és az adatkozlés teljességéért a bejelentd
elés. A VRONY-nak tovabbitott adatok hitelességéért a jelentd orvos
jelentett adatoknak egyeznilik kell a rendellenességgel sziiletett
entacidjaban szerepld adatokkal.

2delmi torvényben® és az osztily adatkezelési

szabalyzataban foglaltak a mé
A VRONY monitor funkcidja

A monitor funkcio6 a veles sségek iddbeli és térbeli halmozodasanak
érzékeny indikatoraként az 0j keletd, as teratogén hatasok minél korabbi felismerését és
megfeleld intézkedések kapcsan azok m lintetését célozza.

Megvalositasahoz a sziiletéskor vagy kozvetlenii
korismézhetd (indikator) fejlodési rendellenességek
értékelésére van sziikség.

Az adatokat a feliigyelet megkiildi
monitorjanak, az International Clearinghouse for Birth
részére, ami lehetové teszi a nemzetkozi gyakorisagi trendek
onmagadban is j6 jelzérendszerként mikodik az orsza
egyiittmiikodés lehetdsége az altaldnos vagy lokalis
elkiiloniteni.

tdna konnyen és egyértelmiien
ti - negyévenkénti gyors teriileti

1 rendellenességek nemzetkozi
ect Surveillance and Research
< is. A monitor funkcio
an, de a nemzetkozi
orisdg valtozasait is képes

4.2. A VRONY adataira épiil6 Koroki Monitor (KM) rendszer

A velesziiletett fejlodési rendellenességek koroki vizsgalata
rendellenességek okainak feltarasat segitse, és surveillance tevéke

Tovébba, lehetdvé teszi a nyilvantartasi adatok ellendrzését, a s
sz. melléklet), és a kialakuldsukban szerepet jatsz6 ismert kéreredeti tényezokrol, vala
esetlegesen 1étezo civil beteg szervezetekrol.

Amennyiben az érintettnél olyan velesziiletett rendellenességet diagnos
amelynek oka nem teljesen tisztazott, akkor a létrejottében szerepet jatszo korer
vizsgalata és felderitése érdekében az érintett adatai atkeriilnek a VRONY adatbazi

Ja, hogy a fejlodési
cget valdsitson meg.

? A személyes adatok védelmérol és a kozérdekii adatok nyilvanossagardl szolo 1992. évi LXIIL. torvény.
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Koroki Monitor (a tovabbiakban: KM) rendszerbe, azaz minden VRONY-nak jelentett major®
éggel stjtott magzatrol, jsziilottrdl és csecsemordl felvételre keriil a Koroki
161v.

oroki Monitor kérddivben az érintett magzatra, Ujsziilottre és csecsemore;
anyara és az apara vonatkozoan kérdéscket fogalmazunk meg, illetve rakérdeziink
halmozodas lehetdségére, a vizsgalt terhesség alatti koriilményekre, annak
en, hogy felismerhetové valjnak a fogamzastdl esetlegesen érvényesiilo teratogén
. Fontos megemliteni, hogy csak a konkrét eseteket vizsgdlva minimalis az esélye,
okat, csak a nagyszamu eset-kontrol vizsgalat kivitelezésével és az
én nyilhat lehetdség az esetleges korokok felderitésére.

etbe lépett torvényi szabdlyozas alapjan az élvesziilottek a
lapjan specialis szempontok alapjan kerlilnek Koéroki Monitor
ondozast végzé védondk segitségével, mig a magzatok esetében a
1l a kezel6 orvos kiildi el a Koroki Monitor kérdoivet a feliigyelet

VRONY adatbazisa
rendszerbe a teriilet
VRONY bejelento lap
reszere.

() A rendellenességgel, élve Ott, csecsemd esetében a korokok tisztazasa
érdekében a KM asszisztens a ot dupla boritékban kiildi meg a teriiletileg
illetekes ANTSZ kistérségi/ke ind részére. A nagyobb zart boritékban

lakcim alapjan juttatja el a ki
védondnek/helyettesité védondnek.

A KM egységesomag a kovetkezd nyomtatvanyokat tart
a) Kitoltési Utmutat6 teriileti védéndknek a Veleszii

Monitor kérddiveihez

b) Sziil6i tajékoztato a rendellenességgel sziile
c) Kérddiv rendellenességgel, élve sziiletett gyermekrdl
d) Sziil6i tajékoztatd az egészséges gyermek gondviseldjén i omtatvany, 3 db
e) Kérdoiv egészséges gyermekrdl - cimii nyomtatvany, 3 d
f) Valaszboriték

felbontatlan boritékot a teriiletileg 1illetékes

endellenesség Feliigyelet Koroki

ondviseldjének

A teriileti védond a kérddivet a torvényes képviseld koézremiikodésével, snkéntes
tdajékoztatasa alapjan, a kitoltési utmutatonak €s a Védonoi Szakfeliigyeleti
foglaltaknak megfelelden kitolti

A sziilok érdeklddésére - a védono latogatasa alkalmaval- a Feliigy
kiilonlenyomatban, illetve a 2. sz. mellékletben Osszesitett ajanlasokat
Ezzel parhuzamosan a védéné minden esethez harom nem, sziiletési 1d6 és lakhely
illesztett kontrollt valaszt, akinél nem diagnosztizaltak velesziiletett fejlddési rendellen
¢és a ,,Kérdoiv egészséges kontroll gyermekrdl” elnevezésu kérddiveket a kitoltési ¢
alapjan személyes interji formajaban anonim moédon, a sziildk dnkéntes kozremi
tolti ki és kiildi vissza egyilitt az eset paciens kérddivével egyiitt a VRONY részére.

dményeit bemutato

* A minor anomaliakat, illetve az ismert eredetii velesziiletett rendellenesség szindromakat (a Down-szindroma kivételével) kizarjuk a
vizsgalatbol.

13



A fentiektdl eltérd rendkiviili helyzetekben végrehajtandd feladatokrol a vonatkozd Védondi
leti Iranymutatas rendelkezik.

zeldorvos ¢€s a teriileti ellatasért felelos védond altal kitdltott KM Kérddiveket zart
, a boritékon feltiintetett: ,,Szigortian bizalmas, Egészségiigyi adat, Sajat kezii
a” felirattal az OSZMK Koroki Monitor rendszer részére tovabbitja a kitdltést

magzati haldlozds esetén, a koreredet tisztazasa érdekében a
Ujtott magzatrol” elnevezésii nyomtatvany kitoltése az ellatod
val folytatott személyes interju keretében, a kezel6orvos altal.
¢re a VRONY és Tertileti Képviseldi biztositjak. A kérdoivet
a torvényes képvis tes tdjékoztatdsa alapjan a kezel6orvos tolti ki és a
ttt, kiildi el a VRONY részére.

A KM a kitoltatt Koroki Kérdoivek kézhezvételét kovetd 30 napon beliil annak adatait
rogziti a szamitdogépes Koroki itor adatbdzis rendszerben. A rogzitett, ellendrzott
adatokat, tarolja, archivalja, ¢ ilag feldolgozza. A feldolgozast kovetéen az
adatlapok az adatvédelmi torvé 0
kertilnek tarolasra. A feldolg
archivalasra keriilnek.

A KM kérddivek tartal
modositasokat csak a VRON
engedélyével lehet végrehajtani.

ének Osszeallitasa a VRONY feladata,
alapjan az OSZMK Fdigazgatdjanak

5. Jelentések

Az OSZMK a beérkezett VRONY adat éves Osszefoglald jelentést készit a
velesziiletett rendellenességekrdl, amelyben és ertekeli a velesziiletett
rendellenességek szamanak és gyakorisaganak orszagos ¢ ionalis alakulasat és esetleges
tertileti- és id6beli halmozddasukat.

A VRONY az elkészitett éves jelentést megkiildi
illetékes osztalyanak, a Kozponti Statisztikai Hivatalna
adatszolgaltato intézmények részére.

zségligyl Minisztérium
onalis Tisztif6orvosok és az

Osszefoglalas

A Modszertani levélbdl kitlinik, hogy a velesziiletett rendellenességek té
jelentds kérdéseket vet fel napjainkban (is) €s a népegészségiigyi fontos teriiletét ké
csalddnak és a tarsadalomnak is jelentds pszichés és anyagi terhet jelenthet e
novekvd eléfordulasuk.

Az egészségligyi szakemberek aktudlis és fontos feladata, hogy a
fejlodési rendellenességgel kapcsolatos kutatdsok alapjan ismertté valt kockazati t
¢s a megeldzési lehetdségeikrdl rendszeresen tdjékoztassa a fogamzaskor noket.
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A Velesziiletett Fejlédési Rendellenesség Feiigyelet munkdja sordn arra torekszik,
tos ¢és korszert adatfeldolgozassal, az esetek minél teljesebb korti felderitésével, a
el kozosen végzett munka soran és a szakszerii elemzések eredményeinek
al eldsegitse a velesziiletett rendellenességek megeldzésének lehetdségeit.
iadvany segitséget kivan nyujtani az egészségiigyi intézmények szakemberei
ez iranyu gyakorlati feladatainak ellatdsahoz. Ismerteti a Feliigyelet miikodésének
¢s szabalyait, leirja az alapvetd tudnivaldkat a témaval kapcsolatban, és kiilon
etben bemutatja a legfrissebb kutatasi eredményeket.
Természetes iadvany csak akkor toltheti be faladatét, ha eljut mindazokhoz, akik

ezzel a feladatta il vagy kozvetve foglalkoznak, és munkéjuk soran hasznositjak az
Utmutato aja
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2. Megelozés

3. A velesziiletett fejlodési rendellenességek népegészségiigyi jelentosége

4. Velesziiletett Ren nességek Orszagos Feliigyeletének miikodése

o S0 o oA AN W

4.1. A Velesziiletett Rendellenessé szagos Nyilvantartasanak (VRONY) miikodése 9

Bejelentés modja

A VRONY Tertileti Képviseldi

Adatvédelem

A VRONY monitor funkcidja

4.2. A VRONY adataira épiilé

Koroki Monitor vizsgalat kivitelezé

5. Jelentések

Osszefoglalds
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1. sz. melléklet: Bejelent6 lap

BEJELENTOLAP

UjszUl6tt, csecsemd, magzat neve: Azonosito:

SUJTOTT MAGZATROL, UJSZULOTTROL,|"TAJ szama:

VELESZULETETT RENDELLENESSEGGEL|Ujszii5tt, csecsemd, 'magzat (eseteben anya)

(VRONY télti ki)

CSECSEMOROL* Szilletési id6 (vetélés, terhességmegszakitas): "Meghalt
év hé nap év hé nap
Torvényes képvisels neve: Nem™ 'Sziiletés/Terhesség** Sziletési suly
1. Fia 2. Lany 1. Egyes 2. lker (gramm):
3. Ismeretlen 4. Intersex (kettes, harmas, négyes, 6t0s)

Torvényes képviseld lakcime: DD |:||:| Terhesség kimenetele**: 1.Elvesziiletés 2. Halvasziiletés 3.Spontan |Prenatalis diagnozis:
............................................................ 4. Indukalt terhességmegszakitas 9. Egyéb 1.1gen 2. Nem
............................................................ Terhességi hét Rendellenesség diagnosztizalas datuma:

Anya életkora: (&v)] (szlletéskor,elhalaskor): év hé nap

LOKALIZACIO LEGGYAKORIBB TIPUSOK** OLDALISAG**|BNO10 kéd

Q00-Q07 Ideg Anencephalia, Spinaibifida cystica, Encephalocele, Hydrocephalia, Microcephalia

Q10-Q15 Szem Cataracta, Colebema, Aniridia, Buphthalmia, Anophtalmia, Microphthalmia jobb-bal

Q16-Q18 Fil, Arc Fulkagylo hiany, Jarulékos fil, Praeauricularis fliggelék, Congenitalis siiketség jobb-bal

Q20-Q28 Keringés Kamrai septum def.; Pitvari septum def., Fallot-tetralogia, Coarctatio aortae, Aorta stenosis,

Ductus Betalli persistens, Truncus communis, Pulmonalis stenosis, Endocardialis parna def.

Q30-Q34 Légzé Choanalis atresia/stenosis, Tiid6 aplasia/hypoplasia, jobb-bal

Q35-37 Hasadékok Ajakhasadek; Ajakhasadék szajpadhasadékkal, 1zolalt szajpadhasadék, Robin syndroma jobb-bal

Q38-Q45 Emésztd Oesophagus atresia/stenosis, Pylorus sten.,Intestinalis atresia/stenosis,Atresia ani/recti .

. . s - . jobb-bal
Hirschprung-kor, 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 cengenitalis, Dongalab ‘obb-bal
Fels6 vagy alsé végtag: Polydactylia, Syndactylia, Redukciés rendellenesség )

Q80-Q85 Bér-izom Naevus pigmentosus, Haémangioma, Torticallis, \Branchidlis defectus jobb-bal

Q89 Egyéb Pterygium colli , Teratoma, Situs inversus, Osszen6tt ikrek jobb-bal

Q90-Q99 Kromoszoma |Down-kor, Edwards-syndri, Patau-syndr., Turner-syndr, Klinefelter-syndr.

D_fé'csopon D18.0-haemangioma, D18%-lymphangioma, D3€9—jc’>indulat0 daganat

E fécsoport E84.0- Fibrosis cystica, E70-E90-velesziletett anyagcsereirendell.

G és | fécsoport G12.0-Werdnig-Hoffmann, 178.0+ teleangiectasia hereditaria haemorrhagia

K fécsoport KO07.0-micrognathia, K40-veleszlletett lagyéksérv, K42.9-velesziletett koldoksérv jobb-bal

P f8csoport P56.9- haemolitikus hydrops foetalis

'Tipus pontos megnevezése / Egyéb rendellenességek: Kromoszéma vizsgalat: 1.

.................................................. 1.1gen 2. Nem
.................................................. Karyotipus:

TiszteltiBejelentok!

Az adlatszolgaltatas "Az egészségligyi és a hozzajuk kapcsolodd
Szemelyes adatok kezelésérdl, védelmérdl szold "1997. évi XLVII.
torveny 16.8-a alapjan kételezo!

/Adatszolgaltatok kore:

Valamennyi kérhaz, klinika; sziilészeti-, csecsemd, gyermek, Ujszuilott,
koraszll6tt osztalyailletve gyermek ellatassal is foglalkozé ortopéd,
kardiologiai, szemeszetigflleszeti és egyéb osztalyok, patologiai osztaly

Ikertestvér neme*** 1. Fia 2. Lany 3. Ismeretlen 4. Intersex
Zygozitas™**: 1. monozygota 2. dizygota 3. ismeretlen
Ikertestvér terhességi kimenetele***:

1. Elvesziiletés 2. Halvasziiletés 3. Spontan vetélés

4. Prenatalisan felismert rendellenesség miatti terhesség-megszakitas
9. Egyéb

Ikertestvér rendellenességgel sziiletett™**: igen nem
ha igen rendellenesség, megnevezeése: .............c.cccoeeuueeeruneeennn.e.

genetikai tanacsadék es laborok rendellenességet észlel6 orvosai és a
hazi orvosok /yermekorvosok.

Kitoltési utfutato:

* A Bejelentblapot magzatnal, Ujszilott-, illetve csecsemdbkorban fennaillc
a gyermek elsé életévének végéig diagnosztizalt, velesziiletett
rendellenességrdl kell kitdlteni.

A **-gal jelolt megnevezések esetén a megfeleld szot kerjuk alahuzni,
Kérjik a rendellenesség(ek) tipusanak pohtositasat. Amennyiben a
velesziiletett rendellenesség a felsordlt tipusok k6zott nem szerepel

p.h. orvos alairasa

kérjik az "Egyéb rendellenességek” rovatba pontosan bejegyezni.

Amenyiben a rendellenességgel sujtott erintett ikerterheségbdl sziiletett
kérkik a ***-gal jelolt adatok ertelemszer( kitoltését.

A Bejelent6 lapot zart boritékban kérjiik az alabbi cimre postazhi:
Orszagos Szakfelugyeleti Médszertani Kézpont

Velesziletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasa

1966- Budapest , Gyali u. 2-6.

'‘Bejelentélapot kériink: |:|igen: db
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2. sz. melléklet Ajanlas a csaladtervezéshez

1),Sziilés utan 12-15 honapot ajanlatos varni a kovetkezd varandossaggal (fogamzassal). Mai
tudésunk szerint sok szempontbol elényds, ha a testvérek kozott legalabb 2 év korkiilonbség
var.

2. A fogamzasgatld tablettak szedését helyes abbahagyni 3 hoénappal a tervezett fogamzas
elott,, mert a ndi szervezetnek bizonyos idére van sziiksége a belsd szabalyozas
helyreéllitasdhoz. Aginéhbe helyezhetd eszkozoket is el kell tadvolitani szintén 3 honappal a
tervezett fogam#as elott. \Az optimalis fogamzashoz a méh egy-két havi vérzést kisérd
tisztulasa szilkséges. Ez 1d0 alatt a hagyomanyos modszerek (gumiovszer, hiivelyi
pesszarium) ‘@janlatosak a vedekezésre.

3. Ha gyermekiiknek welesziiletett rendellenessége volt, akkor a kovetkezd varandossag
vallalasa el6tt ajanlatos felkeresni a teriiletileg illetékes genetikai tanacsadot.

4. A tervezett fogamzds eldtt a leendd sziil6knek, tehat az anydnak és az apanak is, az
ivarsejtek védelmére fokozott gondetgkell forditani. Az ondosejtképzddés soran az éretlen
ondosejtek a legérzékenyebbek £ A betegsegek, koros allapotok, vegyi anyagok elsdsorban
azokat az éretlen onddsejteket/karositjak, amelyekbdl 6-8 hét mulva alakulnak ki az érett
ondosejtek, igy atmeneti medd@s€g johet 1étré, ‘A petesejtképzddés alapvetden eltér a him-
ivarsejt termelddésétol, mivel a torzspetesejtekbdl az éretlen petesejtek, mar a sziiletés elétt, a
méhen beliili életben kialakulnaky Ezért a csalddtervezd parnak abba kell hagynia a
dohanyzast, szeszesitalok fogyasztasat, valamint csokkenteni kell a feketekavé fogyasztasat,
amennyiben ezzel korabban éltek ¢siminden lehetséges kiilsd artalomtol védenitik kell
ivarsejtjeiket:
- Dohanyzas: A nikotin a férfiakban gatolja az ivams@jtképzdodeést, illetve erds dohanyzas
hatasdra a rendellenes alaku sejtek _af@nya ™ megndvekszik. Mindezek a
termékenyitOképességet karosan befolyasoljak, €s skonnyen vezetnek medddséghez,
azonban, ha a leend6 apa leszokik a dohamyzasrol; tendezédik ondosejtképzddése. A
nokben a dohdnyzas hatdsara tonkremennek a petevezetékben aesilloszorok (a petesejt a
segitségiikkel vandorol a méhbe).
- Alkoholfogyasztas: Az alkohol az ondosejtek mozgasatk@rositja. A szeszes italok vagy a
sok kavé is képes osztddasi zavart kivaltani a¢ petescjtben, amely kromoszéma-
rendellenességhez vezethet.
- Talzottan magas hdhatds is karositja az ondosejteket. Mar az egy orar dt hatée39°C-os
hohatas (laz, forrd vizes fiirdés) utan ledll az ondosejtképzddés. 6-8 héttel kesobb),ezért
atmeneti medddség jelentkezhet.
- Bizonyos gydgyszerek (pl. Salazopyrin), betegségek (pl. epilepsZia) vagy vizsgalatok is
rontjak az ondd mindségét. Tehat kertilni kell az indokolatlan gyogyszerszedést, vagy a
hasi és medencetdji rontgenvizsgalatokat a felkésziilés ideje alatt.
- Sulyosabb betegség, mérgezés, baleset utan ugyancsak helyes 3 honapot varni a Kivant
fogamzassal. Ez 1d6 alatt kiiirlilnek az esetleg sériilt sejtgeneraciok.
- Munkahelyi artalmakat (fertozo korokozok, mérgezé vegyi anyagok, dartalmas sugarzas)
ki kell iktatni. A magzati fejlodés legérzékenyebb idészaka a 3.-8. hét, ezért mar az elsd
havi vérzés kimaradasakor biztositani kell a veszélytelen munkakortd (Munka
Torvénykonyv V. fejezet. 12. paragrafus 3. pontja)

5. A csaladtervezd né fizikai és lelki felkésziilése azért fontos, mert a terhesség a legjobb
fizikalis és pszichés allapotat igényli. A varandos allapot a csontrendszert €s izomrendszert is
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igénybe veszi, megvaltozik a gerinc gorbiilete, a test sulyvonala, sulypontja athelyezddik,
nved az egyensuly. A valtozasokra eld lehet késziteni a kismamdk szervezetét
Ital vezetett tornafoglalkozdsokon.

ssag soran gyakori a ndék fogainak romldsa, de ha az asszony ép, vagy jol
ott fogazattal kezdi a terhességet, ¢s megfelelden taplalkozik, akkor a fogvesztés
0. A visel6sség alatt a magzat az anya altal felvett taplalékbol altalaban biztositani

g, hiivelyesek, gabonapelyhek); korlatozza a cukorfogyasztast és
& e egyen talsiitott, megégett és forro ételeket; igyekezzen tartani
optimalis teststlyat.

6. Varandosok sza
tartalmazo multivita

keszitett multivitamin szedése: A kis adag (0,8 mg) folsavat
készitmény alkalmas néhany velesziiletett rendellenesség (vese, sziv,
) elofordulasi esélyének csokkentésére. A velOcsd zarodasi zavarok
(nyitott gerinc, agyhiany) a magzati fejlédés 4. hetében alakulhatnak ki, igy a készitmények

csak igy lehet az anyai vérben i oncentraciot biztositani, amely a havi vérzés
kimaradasakor (vagyis a magz
kivédi. A folsav bevitele ekkora
szlikség a tablettds formdban to
terhesség 12. hetéig.

lalkozas utjan nem biztosithatd, ezért van
e, a varandossag kezdetétdl legalabb a

fogamzasra 12 honapnal hosszabb ideig nem kertil s es felkeresni ndgyogyaszt.

ajanlatos felkeresni a teriiletileg
kiilondsen nagy gondot kell
gyogyszerek, rubeola
asztas) keriilésére.

illetékes védonét és terhesgondozot. A kora-terhessé
forditani az esetleges magzati artalmat okozd hatdsok
fertdzes, hasi és medencetdji rontgenvizsgalat, dohanyzaés, al

)
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