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Genomika — Genetika
Dominans és recessziv oroklodés
X-hez kotott oroklodés

ISMERETEK
(Tarolasi betegségek)

Kromoszomalis defektusok

Kornyezeti tényezok,
multifaktorialis oroklésmenet

Tobbszoros fejlodési
rendellenességek

Diagnosztika, therapia ?



Bevezetés

A neonatologia jelentdsége
+ Terminologia

Az intravterin életet Srintd
betegségek

Placenta

A fetus betegségei

Az anyabetegségei

A pevinatalis idszak betegségei

“Ismétlés a tudas anyja ....” Fejlodési rendellenességek és genetikai
betegségek

Jelentoség/1

* Az Usziilott és csecsembkor betegségei
« Ordkletes rendellensségel
* Intrauterin hatisok
* Anyai tényezék
« Komyezeti tényez0k

* Az ] éves kor alatti populicié mortalitisa szignifikdnsan
nagyobb, mint a 1-24 éves korosztalyé.

« Az Gpzilottkon mortalitas az egészségligyl rendszer
mindségbiztositasi fokmérdje:
* Amedicina f6 szakméi érintettek
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Associated With Ichthyosis A Tight Junction Disease
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Claudin-1 Gene Mutations in Neanatal Sclerosing Cholangitis - . y

L}
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o : abnormalities in the Intrahepatic bile ducts. Note the netwark of thin

Irregular Intrahepatic channels. (B) Surglcal liver blopsy specimen
(patient V-6), absence of Interlobular bile duct, numerous arterial
branches. (€) Skin of patient V-4 showing lack of claudin-1 in eplder-
mis whather (D) claudin-4 |s present In the granular layer, (E and A
Normal locallzation of claudin-l In cholanglocytes and hepatocytes In
unaffected human liver. (G) Liver of patlent V-5 showing lack of
claudin-1 but background fluorescence caused by cholestatic liver cell
Injury (there was no bile duct in the blopsy specimen), (H) wheather
claudin2 Is present at the haepatocyte membranes,
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Jelentoség/2

» Terhesség kimenetele
normal esetben:
egészséges gyerek
—Nem vart kimenetel:
« A foetus/ijszillstt haldla
* Novekedésbeli elmaradas,
prematuritas, koros / talndvekedés,
* fejlédési rendellenességek
« KERDES:
— Miért tortént ?
— Ujra megtorténhet ?
—(Csalad tobbi tagjara jelent rizikot ?)




A terhesgondozasban résztvevok

o Klasszikusan:
— Sziilész/ndégyogyasz
— Sziilészno

Modern szemlélet: :

— Sziilész/n6gydgyasz — Foetomaternalalis Orvosi
Szaktanacsado

— Gyerekgyogyasz — Neonatologus

— Genetikus, Cytogenetikus

— Patholoqus — Perinatalis patholoqus

Terhesgondozas

Elsé vizit (elojegyzés):
— Terhességi teszt

— Vér/labor vizsgalat: vércsoport, haemoglobin, fert6z6 agenseks (rubeola,
CMV, toxoplasma, syphilis, HIV)

— Vizelet teszt (glukéz, protein)
— Vérnyomas

— Dating scan

16. hét

— Harmas teszt: serum AFP, hCG, nem konjugalt oestriol

— Nuchalis translucencia vizsgalat

18-22. hét

— Fejlédési rendellenesség
viszgalat
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3. trimester:
— Rendszeres ellen6rzés:
* Foetalis szivritmus doppler monitorozasa

* Hais vizsgélat:
— Gyerek helyzete
— Fundus magassaga

* CTG
Preeclampsia vizsgalat
» Vér

— Vizelet

— Vérnyomas




Halvaszilés oka

25-60%-ban nem azonosithato (Fretts 2015, Uptodate)
* Cunningham (2010, Williams Obstetrics)

* Magzati 25-40%
* Lepényi 25-30%
* Anyai 5-10%

* Megmagyarazhatatlan  15-35%

Prof. Dr. Pajor Attila anyaga, SE 2. sz. Nogyogyaszati ¢s Sziilészeit Klinika



Magzatelhalds anyai okai (15)

Diabetes
* Hypertonia
* Elhizas

Eletkor >35 év

* Pajzsmirigy betegség

* \esebetegség
Antifoszfolipid antitestek

*  Thrombophilia

* Dohanyzis

* Drogok és alkohol
Fert&zések, szepsis

* Koraszilés

* Szokatlan fajastevékenység
Méhrepedés
Talhordas

Prof. Dr. Pajor Attila anyaga, SE 2. sz. N6gyogyaszati és Sziilészeit Klinika

Magzati betegség és halvasziilés

* Major malformacio  15-20%

* Feto-maternalisvérzés 5%

* Hydrops fetalis

* Fetalis aritmia

* Alloimmun thrombocytopenia (agyvérzés)
* Rhisoimmunizacio

Prof. Dr. Pajor Attila anyaga, SE 2. sz. Nogyogyaszati ¢s Sziilészeit Klinika



Korai vetélés — 1. trimester

* A terhesség elvesztése a 20 gesztacios het elbtt
» Gyakorisag:

— A korai terhességek 65-80% és az észlelt terhességek 15-25% az
1. vagy 2. trimesterben

+ OK:
— Mintegy 80ban kromoszémal
» Trisomiak
» Polyploidia
* Sex Kromoszéma monosomia

— Megnoévekedett riziko:
* Anyai életkor

Down syndrome - All chromosomal aberrations

Maternal age

15-24 25-29 35years 40years 45 years
years years

10



Késo1 vetélés

o 2. trimester, a 24- geszt. hétig

» Gyakran észlelt malformaciok:

— Neuralis ¢s6 defektusok:
« anencephalia, encephalocele, myelomeningocele

— Amnion ruptura szekvencia
» Amnion szalagok disruptiok, deformatiok

— Cystic hygroma

— Omphalocoele

— Vese malformatiok, urethra elzarodas
— Sziv fejlédési rendellenességek

* Az ok altalaban ismeretlen —
a congenitalis malformati6 altalaban
nem elégséges magyarazat !

Iniencephalia

11



Méhen bellli elhalas autoimmun betegekben

Méhen belilli elhalis elofordulisa szisztémas autoimmun betegségben
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Prof. Dr. Pajor Attila anyaga, SE 2. sz. Négyogyaszati ¢s Sziilészeit Klinika

Spontan vetaleés eléfordulasa szisztémas autoimmun betegségben

Szazalékos elofordulas
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Prof. Dr. Pajor Attila anyaga, SE 2. sz. Négyogyaszati és Sziilészeit Klinika
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Thromboemboliat elszenvedett n6k terhességi kimenetele (101 né 333
terhessége, 1990-1995)

E kontroll

@ thrombosis

vetélés korasz i.elepénylev.  perinat

Prof. Dr. Pajor Attila anyaga, SE 2. sz. Nogyogyaszati és Sziilészeit Klinika

Autoimmun betegség
immuntolerancia sériilése > gyulladas > magzati veszteség

124 Habitualis vetélo 121 halvasziilés

* 34 Hypothyreosis (20%) * 6 Hypothyreosis (5%)
* 25 Anti-TPO antitest (27%)
* 16 egylittes el6fordulas

* 10 autoimmun (RA, SLE, SM)
betegség (8%)

* Hypothyreosis el6fordulds 0,3%  « prevalencia:
klinikai, 4,6% biokémiai «RA 5-50/100 000/év
* SLE 4,6/100 000/év

Prof. Dr. Pajor Attila anyaga, SE 2. sz. Négyogyaszati és Sziilészeit Klinika



Halvasziilés etioldgiaja (2006 — 2008, USA)
60,9%-ban valdészind ok, 76,2%-ban lehetséges ok

* 29,3% szlilészeti szov6dmények (pl. korasziilés)
* 23,6 % Placenta betegség (pl. IUGR)

* 13,7% Magzati genetikai/fejlédésianomalia

* 12,9% Anyai és magzati fert6zés

* 10,4% Koldokzsindr rendellenesség

* 9,8% Preeclampsia

* 7,8% Egyéb anyai betegség (pl. autoimmun)

Prof. Dr. Pajor Attila anyaga, SE 2. sz. N6gyogyaszati és Sziilészeit Klinika

A magzatelhalds kockazati tényez&i az elmult 10 évben
a ll. N6i Klinikdn 103 eset kapcsan

Klinikaihattér Patholdgiai hattér (??)

* Hypertonia 23+ Magzati anomalia

* GDM 10 < Lepényinfarctus

* Elégtelen sulyndvekedés 7 * KZSvalddi csomo

* Autoimmun betegség 16 * KZS nyakra tekeredve

* Thrombophilia * KZS tekeredési zavar

6 * KZS vascularis anomalia

. I1d76el6tti lepénylevalas . (37)

Prof. Dr. Pajor Attila anyaga, SE 2. sz. NOgyogyaszati és Sziilészeit Klinika
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Problémak

* Aklinikai kérképekhez (autoimmun, thrombophilia, hypertonia)
képest a lepény patholdgiai elvaltozasai alul reprezentaltak (lepény
infactus, vasculopathia, gyulladas)

* Akissulyu koraszulottek harmadaban gyulladas all fenn, a
chorioamnionitis viszont alul reprezentalt

* Tovabbi olyan morfoldgiai jeleket kellene keresni, amelyek a lepényi
mukodészavart jellemzi

* Javaslat: Cytogenetikai vizsgalat bevezetése

* Javaslat: magzati aritmia keresése (Sjogren, cholestasis)

* Javaslat: 24 6ras lepénytarolas

* Sajat felmérésiink mindségbiztositas és ellendrzés céljabol késziilt
* Kutatasi egylttm(ikodés kellene koraszilés+halvaszilés teriiletén

Prof. Dr. Pajor Attila anyaga, SE 2. sz. N6gyogyaszati és Sziilészeit Klinika

Kozép terhességi Ultrahang vizsgalat

 Standard vizsgalat al8. és a 22. geszutacios hét kozott
* Foetalis biometria
— Genetikai screening
— (,anomalia viszgalat ”):
* Veldcs6 defektusok
» Csontvazdysplasiak
» Hasfali defektusok
» Hydrocephalus
» Duodenalis atresia
* Foetalis hydrops
» Szajpadhasadékok
o Szivfejlodési rendellenességek
— Placenta implantacios hely
— Tobbszoros terhességek észrevétele

15
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Az anomalia vizsg. eredménye

» Normal foetus fejlédés, nincs észreveheté anomalia

* Szignifikdns malformécio:
« Stlyos szivfejlédési
rendellenesség
* Vel6cs6 defektus

«Amnion szalag szekvencia

~Terhesseg befejezése
« Nem-lethalis malformacio

— Lehet monogénes géneltérés
eredménye , chromosomalis defektus,
vagy szekvencia !

—Rovid femur, exomphalos,
gastroschisis, szijpadhasdékok

*Tovabbi vizsgalat — amniocentesis (12 hét ), chorion villous biopsy (18-
20 hét), genetikai szaktanacsadas

-

) =

-~ "'-.. —

17



Fetus-in-fetu: imaging and pathologic findings

Junjie Sun, Soulmon YongPhat, Zhichong 2Zhang. Jacong Mo
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Az anomalia vizsg. eredménye

« Nem ismert jelentdségli eredmény (gyenge marker)

— Izolalt (egyedi) elvaltozas, de az esetek egyrészében lényeges
fejlodési fendellenesség részjelensége lehet.
— Gyegne marker:
* [zolalt agykamrai tagulat
* Izolalt echogén bélszakasz(ok)
* Izolalt plexus choroideus cysta
* [zolalt pyelectasia
* Egyszeres a. Umbilicalis
* Nyaki red6 megvastagodas és echogenitas
» Hygroma cysticum
— Tovabbi vizsgalatok,
— genetikai szaktanacsadas

19



Az €16 magzat

* A24. héttdl a sziiletésig
» Védett helyzet
A fotalis novekedést befolyasolo
faktorok:
— Téplalkozas, oxigenazacio,
novekedési potencial
— Foeto-materno-placentalis egység
* Foetalis rendellensségek

* Anyai rendellenességek
— Betegségek
— Szocialis tényezok

* Placenta

— Kornyezeti faktorok

Intrauterin stress okai

« Uterus és placenta « Anyai
— Csokkent perfusio — Magas vérnyomas
— Placenta levalas (abruptio) — Kronikus vesebetegség
— Placenta previa — Diabetes
— Placenta gyulladas — Cardiovascularis vagy

respiratorikus insufficiencia
— Elégtelen taplalkozas, anaemia

» Foetalis e
— T6bbszoros terhesség — Infekcio
(ikrek) ~ Alcohol, dr(l)(go
— Foetalis infekcio gyO’gyszere
— Gyogyszerek

— Oroklott rendellenességek

— Vércsoportdyscrasiak,
hydrops foetalis

20



PIH, PET, HELLP

A terhességek 2-8%-a

Az anyai haldlokok f6 oka (Anglia:

15%, Kolumbia: 50%)

Format:

— Pregnancy induced hypertension
(PIH)

— Pre-eclampsia — toxaemia (PET)

— Haemolytic anaemia, elevated liver
enyzmes, low platelet (HELLP)

Aectiologia:

— A decidudlis erek hibas atépiilése
(remodelling)

Kezelés és prevencio

— Magnézium (pl. Magne B6)

Anyai diabetes

» Gyakorisag: 2.5/1000 élvesziilés
» Anyai megjelenés:
— Ismert diabetes
— Impaired glucose tolerance (IGT)
— Terhességi diabetes
» Foetalis komplikaciok:
— Macrosomia — sziletésnél vall dystocia
— Az Ujsziilott hypoglycaemiaja
— Malformaciok:
o Sziv

e Sacrum és als6 végtag

21
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Foetalis alkohol szindroma

* A leggyakoribb megelozhetd foetopathia
— 1.9/1000 élvesziilés

+ Karakterisztikus arcvondsok

* Intrauterine novekedési elmaradas

+ Lasst mentalis fejlédés, mentalis retardacio
* Nyugtalansadg, hyperaktivitas

» Szvfejlédési rendellenességek: ASD, VSD
* Végtag deformitasok

Hydrops

» A foetus ¢€s placenta generalizalt
oedemdja. Aasszocialodhat
hygroma cysticummal

* Okai:

— Transplacentalis infekcio
+ Parvovirus B19, CMV
— Ordklétt haemoglobinopathiak
+ Thalassaemia
— Vércsoport dyscrasiak
* Rh faktor inkompatibilitas
— Kromoszémalis anomalidk
* Turner sy., Down sy.

22
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Intrauterin stressz kovetkezményei

e Kronikus stressz:

— Alacsony sziil. suly
+ SGA/IUGR
— Prematuritas

— Halvaszuletés
« Akut stressz:

— Meconium
kikertlése

— Hypoxias vérzések

— Foetalis halal,
halvastletés

— Prematuritas

Gesztacios kor szerinti halvaszuletés

Caseslyear
All cases O Asphyxia, anoxia Congenital disorders

24-27. week 28-31. week 32-35. week 36-39. week

23



Az ‘eldobhato szerv’

* A placenta funkcioi:

— Hormon termelés — hCG, hPL/hCS, hCT, hCACTH, progeszteron, §sztrogén,

relaxin
— Immun gat

* Védi az immunologiailag ,.idegen” f6tust az anyai immunrendszert6l

» Nagyrészt helyettesitia foetalis tiidok, vesék, belek és méj funkcidit

» Gazcsere
» Tapanyagok és salakanyagok cseréje

* (A foetalis szervek funkcioi)
» Tiidok és belek: érés (maturaciod)
— Vesék: amnionfolyadék termelése
(oligohydramnion, polyhydramnion
(CAVE: CM V)
— M4j: haematopoesis

umbilical cord with
wmbilical arterivs aml
umbilical vein

villus
intervillous space

spiral arteries

24
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A foetus ¢és a placenta sulyfejlddése

Foetus
-#- Placenta

- 3. trimester
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I. Placenta

— Szerkezet
. Brési rendellenességek
+ Implntdcids rendellenességek
. Kcnnges‘ 5
+ Gyulladas
+ Proliferativ elvaltozisok (gesztdcios trophoblast betegségek)

— Placenta elégtelenség

26



Placenta fejlodés

Primer villus

Secunder villus

+ Stroma gazdag

+ Erek centralisak

+ Kettds trophoblast réteg

Tercier villus

Kevés stroma
Sinusoidok
Syntitio capillaris
membran

Nagy felszin ardny

27



Placenta pathologia I.

« Erési rendellenességek

— Késdi érés: Sinusoidok nem vagy csak elkésve
fejlédnek

— Korai érés: A palcenta korai érése, a foetus
intrauterin retardaciéjat okozhatja

28
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Erési rendellenességek

» Dysmaturitas
— Nem specifikus, egyediil nem értekelend6
— FObb ismert okok:

» Anyai diabetes
» Genetikai eltérések

— Jelek, amelyek kromoszéma 4

ltérésre utalnak 7 l (
* A villus alakbeli eltérése i & g

* Villus oedema
* Trophoblast mineralizacio

Toxoplasma placentitis

30



Acut placenta elégtelenség

» Ok:
— Anyai keringési sokk
— Nagy plcenta infarkius
— Retroplacentalis haematoma

Eredmény:
— Acul fetalis hypoxia
— Petechialis véraések
— Agyoedema
— Intrauterin halil

« Ok:
— Anyai cardialis vagy respiratorikus
ckgtelenség
— Mukiplex kicsi placenta infarktusok
— Gyulladdsok
— Placenta fejl. rendellenesség
* Eredmény:
— Intrauterin halil
— Korasziiks
— Intrauterin retardacio

31



Kronikus placenta elégtelenség.
+ Ok - |

_ tnadekvit tiplilkozis
— Placentitis
— EPH gestosk

(Gestosis: pregnancy nduced
hypertensive states, ineluding
EPH gestosis when Edema and
Proteinuria accompany
Hyperension; other hyperensive
disorders that develop dusing
pregnancy oF the puerperium ake
pieeclampsia and eclampsia, either
of which may be superimposed
upon cheonic hyperensive vascular
o ienal disease.

* Eredmény:
— intrauterin retardacié

Eclampsia: Magas vérnyomas okozta gorcsrohamok (epilepszias
roham) terhes nékben.

Eclampsia: gorcstevékenység (epilepszias roham) és coma terhes
vagy gyermekagyas ndkben, asszocidltan fellepd 6déma
(,,sulyndvekedés™) és proteinuria (vizelet laborvizsgalat) és hypertonia
(fizikalis vizsgalat — sziirés) (EPH).

Eclampsia: toxikus allapot, melyet gorcstevékenység (epilepszias
roham) ¢€s lehetséges coma jellemez a terhesség alatt vagy kozvetleniil
utana.

32



Ko6ldokzsinor pathologia

+ Mechanikai trauma:
- esomok, dlesomdk, torsio, ruptura

* Ruptura placenta praevia miatt

+ Eranomalidk:
- Fr thiombosis
— Angurysia, fuptura
- Egy umbilicalis arteria: fetalis malformatio jele lehet

Dysrupciok

w A szervek végleges kialakuldsa utan bekovetkezo
koros fejlodés egy szerv részleges vagy teljes
hianya kovetkeztében.

Okok:

amnion szalag leszorité hatasa

egy ér intrauterin elzarodasa és
kovetkezményes infarktus kialakulasa.
Atresiak, porencephalia

33



Hydrocephalus internus

Meningocele, spina bifida

Tobbszoros fejlodesi
rendellenessegek

w két vagy tobb szervrendszer érintett és a karosodas
etiologiaja kozos.
w Okok:
- Infekcié (TORCH komplexus, varicella)
+ Kémiai szerek, gydgyszerek
- Kromoszéma aberraciok

- p..: rubeola syndroma, fetalis alkohol (alk.
fogyasztas) syndroma, Thalidomide
(Contergan)

34
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Placenta pathologia- nehéz !

» A placenta elvéltozasai sokszornem korrelalnak jol a
foetus pathologias elvaltozasaival
» A legfontosabb eltérések szerepe, jelentdségiik
megertése folyamatosan fejlodik
» Foeltérések:
— Frési rendellenssé gek
— Implantaci6és rendellenességek
— Keringési rendellenességek
— Gyulladés
— Tumorok
— Ko6ldokzsinor anomalidk, abnormalis szerkezet

Gyulladas

« Acut chorioamnionitis Premature rupture of membranes
N A eIV I [l (PROM) is a spontaneous break or tear in
the amniochorial sac before onset of regular
contractions, resulting in progressive
cervical dilation. Labor usually starts within
c L o 24 hours; more than 80% of these neonates
 Congenitalis fert6zés— foeta .
. e B are mature. The latent period (between
» Chronicus villitis/intervillg membrane rupture and onset of labor) is
LA (L g Nl o XARVIVIONY cenerally brief when the membranes
— Kimenetel: rupture near term; when the neonate is
TR ey Premature, this period is prolonged, which
« Késbiinfection: increases the risk of mortality from
— Foetalis halal maternal infection (amnionitis,
BV CINEEWION:E) endometritis), fetal infection (pneumonia,
. CRranaiEnENSY septicemia), and prematurity.

— Kimenetel:
* Foetus halala

* Prematuritas
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Q

Acut chorioamnionitis

* Egyszerli diagn6zis?

4

‘A \/) .
*Membranitis — chorioamnionitis fogalmanak a keverése

*Gyulladas kompartmentjeinek a figyelmen kiviil hagyasa

—Anyai gyulladasos valasz

—Nagyon gyakori hibak!

—Magzati gyulladasos vélasz

*Gyulladas sulyossaganak ¢és jelentdségének elhanyagoldsa

Gyulladas kompartmentjei

» Magzatburkok

* Ko6ldokzsinor

e Chorion lemez

— Anyai gyulladasos reakcio
— Lepénylevalasi reakcio

— Magzati gyulladasos reakcid

— Anyai gyulladasos reakci6
— Magzati gyullad4sos reakci6
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Anyai és fetalis gyulladas

-"Y
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Implantaci0s rendellenességek

* Az implantaci6 mélysége-
GAST= Ny
— Placenta accreta,
percreta, increta

— A placenta levalaskor koi
keletkezhet !

* Az implantaci6 helye:
— Placenta praevia
* Implantacié helye a cervix belsé méhszija felett

* Placenta ruptura és sziilés alatti abrupcié

Keringési rendellenessegek

» Foetalis erek:
— Villosus arteriak thrombosisa— 6roklott
— Villus karosodas — a foetal vér vesztése az anyai keringésbe

« Anyai erek —méhbeli és decidualis ereke
— Infarktusok (helye, kiterjedtsége)
— Vérrogok, vérzések
— Intervillosus thrombusok
— Placenta abruptio
— Subchorionikus haematoma
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Ko6ldokzsinor rendellenességek

* 60 cm atlag (45-75cm)  Eredés (Insertio):
— Tl hosszit kdldokzsinor: — Central, lateral, marginal
* koldokzsinor prolapsus — Velamentosus

* Koldpokzsindr a nyak koriil (fulladas)
+ Igazi csomok
— Tél rovid koldokzsinor: fesziiks T, —
hypoxia
* Placenta abruptio
+ Uterus inversion
» Az atlag 1 csavarodas/5cm

— Tultekeredett (Overcoiled)/ alultekeredett

(undercoiled)d — halvazsiilés gy:
megnd

Tobbszoros gestatio — ikerterhesség

* Gyakorisag: 10-20/1000 terhesség

» Gyakrabban:
— Ikerterhesség a csaladban
— Infertilitdsi problémak
« Ovuldcié indukeid
< IVF
» Formai:
— Monoamniotikus, monochorionikus
— Diamniotikus monochorionikus
— Diamniotikus dichorionikus
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MONOZYGOTIC TWINS
{@ J FERTILIZED OVUM

WO
BLASTOCYSTS

EMEBRYONIC
DISK
DIVISION
ad CHORION AMHNIONIC l

CAVITY
o G
Ry e e O SR e

) e e e )
DIAMNIONIC DIAMMNIONIC MONOAMMIONIC
DICHORIONIC MONOCHORIONIC MONOCHORIONIC

8% OF ALL TWINS 20% OF ALL TVANS  <1% OF ALL TVANS

250 Obladen, History of twin reversed perfusion

DIZY GOTIC TWINS

FERTILIZED

OV

IMPLANTATION
SEPARATELY

DIAMNIONIC
DICHORIONIC

F2% OF ALL TWANS

IMPLANTATION
TOGETHER
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scrmiun with twisted ooed depicted by Ahlteld 1852 8o ilhavtne the comnmection of the scandoacus with s twin beother oo the placeata

]
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Fetus-in-fetu: imaging and pathologic findings

Junjie Sun, Soulmon YongPhat, Zhichong 2Zhang. Jacong Mo

Az ikerterhesség veszélyei

o Osszenétt ikrek

— Szimmetrikus
« Craniopagus
* Thoracopagus
» Pygopagus

— Asymmetrikus

* Acardius
amorphus
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Elvalaszt6 membra

40%

Vascularis egyenlitd
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Az ikerterhesség veszelyel

— Korasziilés
— Alacsony sziiletési suly
— Ikeertranszfuziéo - Twin to twin
transfusion (TTTYS)
» A két fetalis keringés
arteriovenosus vascularis
Osszekottetése a placentan beliil.

* A TTTS legnagyobb valosziniisége a diamniotikus,
monochorionikus terhességben van.
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A sziiletés folyamata

* RISO 1azis:

— A foetus belehelyezkedik a sziilécsatorndba
» Abnormalis helyzuetek, méretbeli eltérések

e Masodik fazis
— Kitolas
 Asphyxia és trauma , ineffektiv kontrakciok, elhiizodo
kitolas,eszk6zos extrakcio, koldokzsmor kompresszio,

meconium  aspiracio

» Harmadik fazis TS
— A placenta megsziiletése i{d
* Vérzéses komplikaciok

Az ujszilott

Terhességi hetek
Ziikés médja: (csaszarmetszés, exirkcid)
Sailetési suly

Apgar érték (0-10 pont )
— Szivirek vencia

— Légaés

— lzomiénu

- X reflex

— Bérszin
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Sziilési traurna, intraparturn korplik
Torések:
Clavicucla, hosszl csoves
csontok, koponyatorés
(eszk6zos extrakcio)
Kar paresis (manualis
extrakcio)
Veérzések:

Skalp vérzés (vacuum extrakcio),
subgalealis, subduralis hematoma,
intraspinalis vérzés

» Gerincoszlop/ csatorna vérzése

Visceralis vérzés (pl. mellékvese )
Intrapartum halal:
Asphyxia a masodik
szakaszban

@

@

tOliN aeye classification

Az ujszilottet érintd allapo
m vendellenességelk Fetalis rendellenességek
Amniown foly. fevtdzidése . congenitais! anomaliak
Abiuplio placeniae: s Vércsoport dyscrasia
A membrdnelk idé eldtt + Szilési trauma
ruptiidja - Polyhydramnion
Nagy placenta infarkiusolk « Csiszirmetszés
Iniefvuillosus thembesis «  Prematuritas
Kildikasinge kompuesszig, ° Postmaturitas
es,omilk + Congenitalis syphilis
Placeniia ndvekedési
retarddeiojn
Placenta pras\via
Marginalis Sinus upliuie
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Az 0jszilott
A sAktestd] a 28, rapig

= (Perinatalis periddus 0-7 Rapig)
+ Saziletési sily
= Alacsony sziiletési suly
+ Korasziilttség —a sily egyezik a geszidcids iddvel
+ SGA/IUGR - a suly alacsonyabb mint a 10 percenti

= Nagy sziiletési sulyt:
* Diabetes, : .
« Tilhordott terhesség, Low birth weight: Two groups of neonates are born
. (szindrémak) weighing less than the normal minimum birth weight

0f 2,500 g (5% Ib)—those who are born prematurely
fore the 37th week of gestati hosewh
. pr érék (0-10 p@nt) (before the 37th week of gestation) and those who are

. N small for gestational age (SGA). The premature neonate
: IS?"E‘“?‘*‘E venaR weighs an appropriate amount for his gestationalage
- Tzomiins and probably would have matured normally if carried to term.
— Reflexek (pharyax) Conversely, the SGA neonate weighs less than the normal
— Béiszin amount for his age; however, his organs are mature.

Differentiating between the two groups, helps direct
the search for a cause.

Sziiletési suly szerinti mortalitas
Didai: Mépegeseadaian
Mortality %

100 -

1

-999 1000- 1500- 2000- 25(00- 3000- 3500- 4000- 4500- 5000-
1499 1999 2499 2999 3499 3999 4499 © 5000

Weight g
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A sziiletési sulyt befolyasolo tényezok

Diabetes |

Postmaturity D

Tall mother D

Multiparous mother D

Female foetus

Low birth weight mother

Alcoholist mother

Smoker mother

Geographic height

Maternal hypertension

Undernourishment

Foetal malformations Weight difference
- compared to normal

Twinning (grams)
T T T T \
-1000 -800 -600 -400 -200 200 400 600 800 1000

Because low birth weight may be associated with poorly developed
body systems, particularly the respiratory system, your priorityisto
monitor the neonate s respiratory status.

If you detect any of these signs, prepare to provide respiratory
support. Endotracheal intubation or supplemental oxygen with an
oxygen hood may be needed.

. Decreased fat reserves
may keep him from maintaining normal body temperature, and a drop
below 97.8° F (36.5° C) exacerbates respiratory distress by increasing
oxygen consumption. To maintain normal body temperature, use an
overbed warmer or an Isolette. (If these are unavailable, use a
wrapped rubber bottle filled with warm water, but be careful to avoid
hyperthermia.) Cover neonate's head to prevent heat loss.




A perinatalis halalozas okai

5% 10% 15% 20% 25% 30%

Immaturity

Malformation

Placental disorder

Peripartum
complication

Infection

Unknown origin

A koraszilott

Alacsony sziiletési suly
Alacsony Apgar értek

Eretlenség / Immaturitas:
— Tudok

— KIR

Kezelés

— Agressziv oxigén terapia
— Katéterek

— Komplikaciok
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SZIV

« Congenital heart disease (CHD): 1/125 élvesziiletés.
* Az yjszilottnek szamos nem-specifikus tiinete lehet:

- tachypnoe - Cyanosis - pallor
- lethargia -FTT - etetés kdzbeni
verejtékezés

Specifikusabb jelek lehetnek::
- pathologias zorejeks - hypertension
- abnormal pulses - syncope

FTT:Failure to thrive (FTT) referstoa baby or childthat is notdeveloping as well as desired.

The first question when considering FTT is whether there is actually anything wrong. Slowed weightgain (but notweight loss) inan infant
could be part ofthe normal growth curve for this individual infant, or could merely indicate minor changes such as a more active baby.

On the other hand, failure to thrive can have serious causes, and it is prudent to monitor weight, height, and other statisti cs. Ifthere is
something wrong, then it can range from minor breastfeeding pattern problems, to extremely serious metabolic and major organ disorders.

Kongenitalalis szivbetegség

* A CHD-s ujsziilottek élete gyakran a nyitott ductus
arteriosus és/vagy foramen ovale meglététol fiigg.
» Ezeknek az ujsziilotteknek rontja allapotat, hogy mindkeét
atjaras sziiletés utan elkezd zarodni.
— A ductus arteriosis normal esetben 72 6réan beliil zarédik
— A foramen ovale normal esetben 3 honapon beliil zarodik.
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Hypoxia wvagy acidosis esetén (altalaban a ductus dependens léziok esetén) a ductus

hosszabb ideig nyitva maradhat.

Ennek eredményeképp ezek a betegek gyakran a siirgdsségi osztalyra keriilnek 1-3

héttel a sziiletés utan

Tulajdonképpen akkor, amikor a ductus elkezd zarddni.

CHD klasszifikacio
Tobb CHD klasszifikacio 1étezik.

—  Egyik sem kiilonosképpen jo.

A Pink/Blue/Grey-Baby rendszer:

1. Pink Baby —bal-jobb shunt
2. Blue Baby — jobb-bal shunt
3. GreyBaby — bal kamra kifolyasi palya akadaly

Korasziilsttek TUDO betegségei

* Respiratorikus:

— IRDS (idiopathic respiratory
distress syndrome), hyalin

membran betegség

— BPD (bronchopulmonary

dysplasia)

— Interstitialis emphyserma,

preumothorax

L 1.3

— tiddvérzés
— Pneumonia, sepsis
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RDS

Respiratory Distress Syndrome
A triddk éretlensége
Surfactans igény

Leélegeztetési i1gény

Reticogranularis
(Ground Glass - tejliveg)
levegd Bronchogram
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 KIR:
— Intraventricularis
haemorrhagia (IVH)

— Hydrocephalus internus

— Kernicterus
« Intestinalis:
— Necrotizal6 enterocolit

(NEC)

L3

IS
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A Kkorasziilott betegségei

+ SZEM
— Retinopathy of
prematures (ROP),
retrolentalis fibroplasia

* [nfekeid
— Intrauterin kotamindcid
— Eretlen immunrendszer
— latrogeén fertozés

Immaturity

Congenital defect

Intrapartum
complication

Infection
Sudden infant death
Accident/trauma

Other

O Neonatal mortality

B Infant mortality
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SUDI

Korabban egészséges 0jsziilott hirtelen halala

OKOK - ?

— Fretlen KIR, légzési kdzpontok

— Rejtett sziv ingeriiletvezetési hiba

— Trigger esemény — pl. Infekcid

Természetes halal vagy nem ?

— Jogi kovetkezmények — a sziilok vagy nevel6k az eljaras alatt gyanusitottak

* Asymptomatikus rendellenességek
— Néhany congenitalis szivhiba, metabolikus katasztrofa, fertézéses eredet
— Abusus
» Shaken baby sy.
¢ Miinchausen syn.

Néha artatlanul meghurcolt sziilok

SUDI okai

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60%

Other unknown SUDI
Disease

Accident/trauma

Neglect

Abuse

Homicide
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SIDS rizikofaktorok

* Szociodemografiai
faktorok:
— Csaladi koriilmények
— Fit Gjszilott
— Teél iddszak

» Terhességi anamnézis
— Multipara anya
— Alacsony sziiletési suly
— Dohanyz6 apa, anya
— Anyai kokain, opiat

hasznalat

— Alkoholista anya

 Sziiletés utani faktorok:

— Infekciok

— Passziv dohanyzas

— Alvasi pozici6 — hason
vagy oldalt

— Ko6z0s agy

— Puha alvofeliilet

— Fej betakarasa

— Tulmelegedés

SIDS risk factors

 Sociodemographic
factors:
— Family circumstances
— Male infant
— Winter period
 Pregnancy history
— Multiparous mother
— Low birth weight
— Smoker mother, father

— Maternal cocaine, opiate
abuse

— Alcohol abuser mother

« Factors after birth:
— Infections
— Passive smoking
— Sleep position — prone or
side
— Bed-sharing
— Soft sleep surface
— Covering of head
— Overheating
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,,Back to sleep”
Alvofeliilet
Egyediil aludjon
Takarok, ruhazat

Semleges
homérséklet
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CHD - Pink Baby (BAL - JOBB shunt) '

« BAL - JOBB sontok kronikus szivelégtelenséget v
(congenital heart failure - CHF) ¢és tiido hypertenziét

okoznak.

* Ezjobb kamra megnaggyobbodéashoz vezet, JK
clégtelenséghez és cor pulmonale-hoz.

» Ezek a babak CHF-el és respiracios distress-el keriilnek
felvételre.
— Tipusosesetben nem cianotikusak.

Pink Baby (L = R shunt)

e TOobbek kozott ASD-k, VSD-k, es persistens
nyitott ductus arteriosus.
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Pink Baby (BAL - JOBB shunt)

Perzisztens nyitott
ductus arteriosus

Pink Baby (BAL = JOBB shunt)

A Bal - Jobb shunt diagnosisa fiigg:

1. Fizikalis lelettol:
*  Nem-cyanotikus csecsemd resp. distress-ben.
*  Szorty-zorej krepitacio a tiidok felett, szélesen-fixalt masodik hang,
emelkedett JVP (v. jugularis nyomas), cor pulmonale.

2. RTG:
+  Kifejezett tiid6 erezettség CHF-re (chronic heart failure) utal.
*  Jobb pitvar és/vagy jobb kamra megnagyobbodas.

3. EKG:

*  RAE (right atrial enlargement-jobb pitvar megnagyobbodas) és/vagy RVH
(jobb kamra hypertrofia).
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* A kezdeti kezelés a tiiddoedema csOkkentésére iranyul.

Kardiologussal konzultacid sziikséges a kdvetkezo
gyogyszerek megfeleld haszndlata érdekében:

— Morfin

— Nitratok

— Digoxin

— Inotrop szerek

Blue Baby (JOBB -> BAL shunt)

« Jobb - Bal shunt-6k hypoxiat és centralis cyanosist
okoznak.

+ Sem a hypoxia, sem pedig a cyanosis nem szokott javulni
100% oxygen-nel.

» Legfontosabb Jobb - Bal 1ézidok (masok mellett):
—  Fallot tetralogia (TOF)
— A nagyerek transzpozicidoja (TGA)
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Fallot tetralogia

a. pulmonalis vagy billentyii
sziikiilet (OTO — outflow tract
obstruction)

Jobb kamra hypertrophy
VSD

. Lovagl6 aorta

Sulyos pulmonalis OTO-val...

nm&-‘ Fanet

A tidok vérellatasa
erosen ductus-fliggo
lehet.

Fallot tetralogia

A klasszikus RTG lelet a
bakkancs-alaku szivkontur.

A pulmonalis erezettség
tipusosan csokkent.
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Nagyer transzpozicio

A leggyakrabb cianozissal jaro
18716, mely az élet elsd hetében
mar tiineteket ad.

Anatomiailag:
jobb kamra - aorta
Bal kamra = a. pulmonalis

Az életképességhez a
kalonallo kis és nagy

vérkornek kommunikalni
kell: pl. ASD, VSD, vagy
PDA (nyitott ductus
Botalli).

Nagyer transzpozicio

A mellkas RTG nagyér
transzpozicioban tipusos
esetben keveésbé dramai
elvaltozasokat mutat, mint
Fallott tetralogidban.

A pulmonalis erezettség
tipusosan megnovekedett.
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Blue Baby (JOBB - BAL shunt)

Hypoxia és cyanosis (nem reagal az 0Xygen terapiara) az
ujsziilottkorban ductus-dependens 1éziora utal.

A kezelés prostaglandin-E1 (PGE,) infazié.

— A dobzis bedllitasa egyedi

Siirgdsen gyermek kardiologus bevondsa sziikséges.

Grey Baby (LVOTO)

Bal kamrai kidramlasi zavarok (LVOTO’s) cyanosishoz,
acidosishoz és sokkhoz vezetnek a korai neonatalis
1d0szakban.
A teljes elzarddas egyértelmiien fatalis, hacsak shunt
lehetdség nem all fenn: ASD, VSD vagy PDA (nyitott
ductus Botalli).
Tipusos példak:

Sulyos coarctatio aortae

Hypoplastikus bal kamra szindroéma (HLHS — hypoplastic left
heart syndrome)
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Grey Baby (LVOTO)

Kezelés:

— Barmely ujsziilott keringési sokkot mutat, mely folyadék +/-
pressorok alkalmazasara terépia rezisztens: LVOTO-nak
tartjuk, amig mas betegség nem bizonyitott.

— Mint a Blue baby-nél, a megfeleld kezelés siirgés PGEL
infuzié és kardioldgus konzultacio.

Prostaglandin-E1

PGE, tamogatja a ductus arteriosus Botalli nyitvamaradasat.
1.v. infazio: 0.05-0.1 ug/kg/min. dézisban
A vaalszt 15 percen beliil latni kell

— Ha ineffektiv: dupla dozist kell probalni

— Ha effektiv: fele dozissal kell probalkozni

A legalacsonyabb hatasos dozist kellalkalmazni, mert a PGE;
mellekhatasaként fellléphet:

- laz - borpir
- diarrhoe - periodikus apnoe
(készenlét intubalasra)
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