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Osszefoglalds: A kozlemény a prenatilis nemi ardnyt az 1990-1999 kozott diag-
nosztizalt gyakoribb autoszomalis triszomidsok adatai alapjan a szegedi regisz-
terb6l, a posztnatdlis aranyt pedig 1970 és 1999 kozott az orszagos és a helyi re-
giszterbdl elemzi. A Down kérosok nemi aranydban egyértelmien fiddominanciat
mutattak ki: prenatdlisan Szegeden 1,48, orszagosan 1,16; posztnatdlisan 1,40, il-
letve 1,18 volt a fid/lany ardny. A 18-as triszomidsok esetén a lanyok tilsilya do-
minalt: prenatdlisan 0,375, posztnatalisan 0,5 volt a fid/lany ardny. A 13-as tri-
szomidsok kozott ismét a fiuk ardnya bizonyult magasabbnak: prenatdlisan 2-
nek, posztnatdlisan 3-nak adédott a nemi megoszlas. A 21-es és 18-as triszomia-
sok nemi megoszldsdban kapott eredmények nem térnek el szignifikdnsan a nem-
zetkozi adatoktol, de a 13-as triszomidsok pre- és posztnatdlis nemi megoszldsa —
bar az esetszam elég alacsony volt —, ellentétben 4ll azokkal. Az autoszomalis tri-
szomidk keletkezésének pontos okdra még nem deriilt fény, de a tervezett moleku-
laris genetikai és epidemioldgiai vizsgdlatokkal erre a kérdésre is vilaszt szeret-
nénk kapni.

Kulcsszavak: nemi ardany, autoszomdlis triszomiak

A nemi arany definici6 szerinti jelentése: a fidk
szdma osztva a ldnyok szamdval. Az elsédleges
nemi arany a fogamzds, a masodlagos pedig a
sziiletés idejére vonatkozik [1]. [rodalmi adatok
szerint a masodlagos nemi ardny populdcionként,
foldrajzi tdjanként valtozik: a legalacsonyabb az
amerikai indianoknal 1,02, mig Koredban 1,15
[2]. A fehér populicio esetében az dtlagos nemi
arany: 1,06-1,07 [1], igy Magyarorszdgon is [3].

James (1995) szerint a sziiletéskori nemi ardny
az intrauterin kdmyezet egészségi allapotat tiikro-

zi, a magas nemi arany jO intrauterin kérnyezetre
vall, mig az alacsony az ellenkez6jére utal [4].

A nemi ardny elemzése a kromoszoma-aneu-
ploididkat illetden is fontos adatokat szolgdltat. A
21-es triszomia kialakuldsanak pontos oka még
ma sem ismert. Prevalencidja az anya életkoranak
elérehaladdsdval né. Sziiletési prevalencidja
1/700. Ennél joval gyakoribb a fogamzaskor,
azonban a 85%-uk méhen beliil elhal, és igy a
sziiletéskor mar kisebb gyakorisdagot észieliink.
[rodalmi adatok szerint a magzatok 40%-a hal el a
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12. terhességi hét és a terminus kozott [5]. A
megfigyelések szerint a méhen beliili halanddsag
fiimagzatok esetében nagyobb. Igy a nemi arany
a terhesség elorehaladasaval egyre csokken.

A 21-es triszomia mas aneuploidiakkal egyiitt
ma mdr prenatdlisan szlirhet6. S6t, a nuchalis oe-
dema (nuchdlis translucencia [NT]) vastagsagé-
nak ultrahang mérése, chorionbiopsia €s karyoti- -
pizdlds révén az elsd trimeszterben nagy haté-
konységgal diagnosztizdlhato [6, 7], amelynek ré-
vén lehetdség van az intrauterin nemi arany meg-
allapitasara.

A gyakoribb autoszomadlis triszomidk nemi
megoszlasat illetéen az irodalmi adatok nem egy-
értelmiek, ezért célul tliztiik ki, hogy a 21-es, 18-

as, 13-as triszomiék nemi megoszlasi aranyat a
pre- €s posztnatalisan diagnosztizalt magyar po-
puldcidban is elemezziik.

Anyag és modszer

A tanulmany a Szegedi Tudomanyegyetem Orvosi
Genetikai Intézet cytogenetikai regiszterének adatait
dolgozza fel dsszehasonlitva az orszagos Down-regisz-
ter adataival (/. tabldzat). A regiszterek tartalmazzak az
anya nevét, korat, lakhelyét, gesztacios kort a karyoti-
pizdldskor, a karyotipust, a terhesség befejezésének
napjat, illetve kimenetelét.

A prenatélis (11-20. hét) nemi aranyt az 1990-1999
kozott diagnosztizalt gyakoribb autoszomalis triszomi-

|. téblézat

A Down-kérosok prenatdlis és posztnatélis nemi megoszlésa az Orszégos Down Regiszter alapjén

Ev Esetszam Posztnatélis Prenatalis
Fio Lany Nemi arény Ismeretlen Fio  Lany  Nemi arany Ismeretlen

1970 120 66 54 1,2 =

1971 140 66 74 0,9

1972 147 82 65 1,3

1973 166 87 79 1,1

1974 200 117 83 1,5

1975 204 101 103 0,9

1976 199 121 78 15

1977 212 106 106 1

1978 204 118 86 1,4 1 1 1

1979 185 87 98 0,9

1980 192 108 84 1,3 1

1981 157 89 68 1,3

1982 163 87 76 1,2

1983 130 73 57 1,3

1984 112 65 47 1,4 1 2 0,5

1985 169 91 78 1,2 4 3 1.3

1986 133 84 49 1.7 3 3 1

1987 170 93 7 1,2 6 3 2

1988 157 70 87 0,8 7 1 7

1989 188 110 77 1,4 1 11 10 1,1 1
1990 188 91 95 0,96 2 9 9 1 1
1991 201 108 93 i2 17 17 1

1992 216 120 96 1,25 27 20 1

1993 177 106 71 1:5 26 28 0,9

1994 170 85 85 1 28 17 1,6

1995 175 91 84 1,1 23 22 1,04

1996 142 83 58 1,4 1 18 15 1,2 1
1997 133 69 63 1,1 1 29 26 1,1 1
1998 118 56 57 0,98 S 21 15 1,4 5
1999 158 79 68 1,2 11 29 32 0,9 11
Ossz. 5026 2709 2296 1,18 21 260 225 1,16 20
% 100 53,9 45,7 0,4 51,5 44,6 3,9
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asok adatai alapjan a szegedi regiszterbdl. a posztnaté-
lis (djszilottkori) aranyt pedig 1970 és 1999 kozott
mindkét regiszterbdl elemeztiik.

Az orszagos regiszterb6l csak a 21-es triszomidra
vonatkoz6 pre- €s posztnatdlis adatokat vizsgéltuk.
Kontrollnak a prenatalisan diagnosztizalt normal karyo-
tipusti magzatok nemi ardnya, illetve posztnatalis kont-
rolinak a KSH adatai szolgdltak [3]. A statisztikai
elemzés soran chi-négyzet probat alkalmaztunk.

Eredmények

Az 1990-1999 kozott prenatdlisan diagnoszti-
z4lt kromoszoma-rendellenességek esetében a 21-
es triszomidra 1,48 (43/29) arany, a 18-as triszé-
miara 0,375 (6/16), a 13-as triszomiara 2 (6/3)
nemi arany adodott. Ugyanezen id6szakban vég-
zett posztnatalis karyotipizdlas soran 21-es triszé-
midbdl 200, 18-as triszomidbdl hat €s 13-asbol
négy esetre deriilt fény. A posztnatélis nemi arany
ennek megfeleléen 1,44 (118/82), 0,5 (2/4) és 3-
nak (3/1) adodott (1/. tablazat).

A szegedi cytogenetikai regiszter 1970-t6] tar-
talmaz adatokat a Down-kdros esetekrdl. Az els6
években csak a poszmatdlisan diagnosztizalt ese-

teket, k€sobb a pre- €s poszmatalisan diagnoszti-
zalt eseteket 1s tartalmazza. Az adattar 0sszesen
441 Down-koros gyvermek. illetve magzat adatait
tartalmazza €s a fidk tdlsdlyat mutatja, nemi ara-
nyuk 1.41. A prenatdlisan vizsgdlt 72 esetben ez
az arany 1.48-nak adodott. mig a 369 postnatalis
esetben 1.4 volt (111. tabla:zat).

Az orszagos Down-regiszter adatbazisaban 1970-
1999 kozott 5531 eset szerepel, melybdl 5026 a
posztnatalis (ebbdl 21 esetben nem volt nemre vo-
natkozo adat) és 505 a prenatalis (a nem 20 alkalom-
mal volt ismeretlen) eset. A poszinatdlis nemi meg-
oszlasi arany 1,18 (2709/2296) volt, ami megerositi
a 21-es triszomidsok esetében a fii-dominantiat. A
prenatdlisan vizsgalt 485 gsetben a nemi arany 1,16
(260/225) volt. Ezek az adatok arra utalnak. hogy a
fii- és lanymagzatok intrauterin lethalitdsa kozott
nincs szignifikdns kiilonbség (1. tdblazat).

A szegedi és orszagos Down regiszter adatai
alapjan a nemi aranyt illetéen sem prenatdlisan
(P=0,886, OR=0,922, 95% CI=0.526-1.613),
sem posztnatdlisan (P=0.669, OR=0.869. 95%
CI=0,496-1,522), sem egyiittesen (P=0.669,
OR=0,869, 95%CI=0,496-1,522) nem talaltunk
szignifikans kiilonbséget.

Il. tablézat

A 2]-es, 18-as, 13-as triszémia nemenkénti megoszlésa az 1990-1999 kézott
pre- és posztnatdlisan vizsgdlt esetekben a szegedi regiszter alapjan

Nemi arany Prenatdalis Posztnatdlis
Triszomiak Triszémidk

21-es 18-as 13-as Kontroll 21-es, 18-as 13-as  Kontroll
Osszes 72 22 9 200 6 4

43/29 6/16 6/3 118/82 2/4 3/1

1,48 0,375 2 1,08 1,44 0.5 3 1,06-1,07
11-14. héten 34/24 6/12 6/2
(chorionbiopszia) 1,42 0,5 3
16-22. héten 9/5 0/4 o/
(amniocentesis) 1,8 0 0

lll. tébléazat

A 21-es triszémick nemenkénti megoszlasi arénya a szegedi és az orszégos regiszter alapjan
1970-1999 kézott

Osszes eset XY XX Nemi arany

Szegedi regiszter  Prenatdlis (1990-1999) 72 43 29 1,48

Poszinatalis (1970-1999) 369 215 154 1,4

Osszes 441 258 (58,5% 183 (41,5%) 1,41
Orszagos regiszter Prenatdlis 485 260 225 1,16
(1970-1999) Posztnatalis 5005 2709 2296 1,18

Osszes 5490 2969 (54,1%) 2521 (45,9% 1.2
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Megbeszélés

A megemelkedett fid/lany ardnyt a Down-
zindromasok kozott mar régen felismerték [8].
El6z6 tanulmanyok alapjén ez az arany Anglidban
és Walesben 1,23-nak adodott [9], amelynél ki-
sebb nemi megoszlast tapasztaltunk a magyaror-
szagi regiszter adatai szerint. Ez a kiilonbség min-
den valésziniiség szerint az eltéré szamu adatokat
feldolgozo statisztikdkbol adédhat.

Huether és mtsai (1996) tanulmanyéban a pre-
natdlis nemi arany 21-es triszomia esetén 1,16
volt, ellentétben a kontrollcsoport 1,07-es értéké-
vel, mig a posztnatdlis nemi ardany a Down-szind-
romasok esetén 1,15, a kontrollcsoportban pedig
1,05 volt [1]. A pre- és posztnatdlis értékek szig-
nifikdnsan kiilonboztek a pre- és posztnatdlis
kontrollokétol.

Adataink megegyeznek a kordbban leirtakkal
[8=16]. miszerint a 21-es triszomia el6fordulasi
gyakorisdga a fil magzatokban magasabb, mint a
lednyokban. Prenatdlisan (1,48) és posztnatalisan
(1,44) 1s magasabb aranyt kaptunk. A nagyobb
szamu adatot tartalmazo orszdgos regiszter adatai
alapjan prenatédlisan a nemi ardny 1,16 volt, mig
posztnatdlisan 1,18 (1. tablazat) [17], ami nem je-
lent szignifikdns kiilonbséget. A 21-es és 13-as
triszomia esetén a fidtdbblet okat még nem ismer-
juk, bar néhany lehetséges magyardzat mdr sziile-
tett.

Hassold és musai (1984) szerint a Down-
szindromasoknal tapasztalhato magasabb nemi
arany kapcsolatban van az apai nondiszjunkcio-
val, ahol a 21-es kromoszoma elGszeretette] szeg-
regalodik az Y kromoszomaval [11].

Petersen és mtsainak (1993) a DNS polimor-
fizmusra alapul6 adatai szerint abban a 27 eset-
ben. ahol a 21-es kromoszoma a meiotikus
nondiszjunkcié sordn apai eredet(i volt, a nemi
arany 3.5-nek bizonyult [12]. Ez egyik magyara-
zata lehet annak. hogy a kiilonboz6 statisztikak
mas-mas nemi aranyrdl irnak.

Tekintetbe véve az utébbi id6k molekularis ge-
netikai bizonyitékait. ugy tlnik, hogy a nondisz-
junkcids 21-es triszomia mindossze csak kb. 5%-
a apai eredeti [13]. Ennek megfelel6en az 1,06-0s
nemi ardnyt anyai eredetli esetekben, a 3.5-0s ne-
mi aranyt pedig az apai eredetl esetekben taldljuk.
Huether és misai (1996) adatai is alatamaszthat-
jak ezt az utébbi allitast, mely szerint a megemel-
kedett nemi ardny oka az apai eredetli nondisz-
junkcio [1].

James (1996) [14] szerint a fiitobblet oka nem

a sex-szelektiv spontan abortusz. Szerinte a
Down-szindrémas eseteknél a megtermékenyités
id6zitése az ovulacidt illetéen nem optimalis. Van-
nak, akik ugy gondoljak (kiilonosen a nem gene-
tikusok), hogy egy eredményes coitus 1dozitése a
human menstrudciés cikluson beliil kapcsolatban
van a magzatok nemi aranyaval; minél tavolabb
van a megtermékenyités az ovulacié idejétdl, an-
nal nagyobb eséllyel fogannak fit zygotdk [14].
Gray [15] metaanalizisen alapulé tanulmanyaban
ugy taldlta, hogy az ovulacié koriili megterméke-
nyités soran csak 90% relativ eséllyel fogannak
fii magzatok, ellentétben a koz€épid6tdl kordbbi
vagy késébbi megtermékenyitéssel [15].

18-as triszomiasok nemi aranva:

Goldstein és Nielsen 1988-ban a 18-as trisz6-
midsok nemi ardnydt illetéen 0.64-et dllapitott
meg, ami ldnydominancidt jelent [16]. Az utébbi
két tanulmény [15, 16] adatait 6sszevetve azt ta-
pasztaljuk, hogy a prenatdlisan diagnosztizdlt 18-
as triszomids eseteknél a fiuk aranya magasabb
(0,82), mint a posztnatdlisan diagnosztizéltaké
(0.52), ami arra utal, hogy a 18-as triszomidban
szenvedd fid magzatok tulélési esélye in utero ala-
csonyabb, mint a 18-as triszomids lanymagzatoke.

Huether és mtsai (1996) tanulmanyaban a
magzati nemi arany a 18-as triszomia esetén 0.9,
mig a kontrollcsoportban 1,07; az €lvesziiletettek-
nél ugyanez 0,63, illetve 1.05-nek adddott [1]. A
pre- és posztnatalis értékek ebben az esetben is je-
lentdsen kiilonboznek a hozzdjuk tartozo pre- €s
posztnatélis kontrollokét6l. A 18-as triszomidra
altalunk kapott nemi ardny mind prenatalisan
(0,375), mind posztnatdlisan (0,5) az irodalmi
adatokndl lényegesen alacsonyabb.

A 13-as triszomia esetén, Huether és mtsai
(1996) tanulméanyéban a magzati nemi arany 0,88
volt, mig a kontroll csoportban 1,07; a posztnata-
lis esetekben ugyanez 0.9. illetve 1.05 volt [1].
Az dltalunk tapasztalt pre- vagy posztnatdlis nemi
arany, bar az esetszdm elég alacsony volt, a 13-as
triszomia esetében éppen ellenkezdleg alakult,
mint az irodalmi adatok. Prenatdlisan az arany
2,0-nek, mig posztnatédlisan 3.0-nak adodott (/1.
1ablazat).

Az autoszomalis triszomidk nemi aranya kozot-
ti kiilonbség €s a 13-, 18-. 21-es kromoszomak
nondiszjunkcidjanak molekularis szinti tanulmd-
nyozasa tovabbi adatokat szolgdltathat a triszomi-
ak keletkezési mechanizmuséra. Tovabbi moleku-
laris genetikai €s epidemiologiai tanulmanyokat
tartunk sziikségesnek, hogy magyardzatot kap-
junk a fenti eltéré nemi ardnyokra.
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Wayda K. Horvath EZ Métneki J. Orvos H.
Kereszturi A. Isaszegi D, Szabo J: The pre- and
postnatal sex ratio of the common autosomal tri-
somies

The paper examined the prenatal male to female ra-
tio by the data of the autosomal trisomies diagnosed in
Szeged between 1990-1999 and the postnatal ratio was
studied from the local and from the national registry.
Male domination was detected in Down syndrome: the
prenatal ratio was 1.48 in the Szeged registry and 1.16
in the national one: the postnatal ratio was 1.4 and
1.18, respectively. The proportion of females was grea-
ter than males in case of trisomy 18: a male/female ra-
tio of 0.375 and 0.5 was found by pre- and postnatal
examinations. The rate of males seemed to be higher
than females in trisomy 13: the prenatal and postnatal
ratio was 2 and 3, respectively. The proportions of tri-
somies 21 and 18 do not differ significantly from the
international data but the pre- and postnatal sex ratio of
trisomy 13 — though the number of cases was limited -
comes up against them. The origin of autosomal triso-
mies has not been cleared up yet but they would like
to be answered by planned molecular genetical and epi-
demiological studies.

Key words: sex ratio, autosomal trisomies
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