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Összefoglalás: A közlemény a prenatális nemi arányt az 1990-1999 között diag­
nosztizált gyakoribb autoszomális triszómiások adatai alapján a szegedi regisz­
terből, a posztnatális arányt pedig 1970 és 1999 között az országos és a helyi re­
giszterből elemzi. A Down kórosok nemi arányában egyértelműen fiúdominanciát 
mutattak ki: prenatálisan Szegeden 1,48, országosan 1,16; posztnatálisan 1,40, il­
letve 1,18 volt a fiú/lány arány. A 18-as triszómiások esetén a lányok túlsúlya do­
minált: prenatálisan 0,375, posztnatálisan 0,5 volt a fiú/lány arány. A 13-as tri­
szómiások között ismét a fiúk aránya bizonyult magasabbnak: prenatálisan 2- 
nek, posztnatálisan 3-nak adódott a nemi megoszlás. A 21-es és 18-as triszómiá­
sok nemi megoszlásában kapott eredmények nem térnek el szignifikánsan a nem­
zetközi adatoktól, de a 13-as triszómiások pre- és posztnatális nemi megoszlása -  
bár az esetszám elég alacsony volt - , ellentétben áll azokkal. Az autoszomális tn- 
szómiák keletkezésének pontos okára még nem derült fény, de a tervezett moleku­
láris genetikai és epidemiológiai vizsgálatokkal erre a kérdésre is választ szeret­
nénk kapni.

Kulcsszavak: nemi arány, autoszomális triszómiák

A nemi arány definíció szerinti jelentése: a fiúk 
száma osztva a lányok számával. Az elsődleges 
nemi arány a fogamzás, a másodlagos pedig a 
születés idejére vonatkozik [1]. Irodalmi adatok 
szerint a másodlagos nemi arány populációnként, 
földrajzi tájanként változik: a legalacsonyabb az 
amerikai indiánoknál 1,02, míg Koreában 1,15 
[2]. A fehér populáció esetében az átlagos nemi 
arány: 1,06-1,07 [1], így Magyarországon is [3].

James (1995) szerint a születéskori nemi arány 
az intrauterin környezet egészségi állapotát tükrö­

zi, a magas nemi arány jó intrauterin környezetre 
vall, míg az alacsony az ellenkezőjére utal [4].

A nemi arány elemzése a kromoszóma-aneu- 
ploidiákat illetően is fontos adatokat szolgáltat. A 
21-es triszómia kialakulásának pontos oka még 
ma sem ismert. Igevalenciája az anya életkorának 
előrehaladásával nő. Születési prevalenciája 
1/700. Ennél jóval gyakoribb a fogamzáskor, 
azonban a 85%-uk méhen belül elhal, és így a 
születéskor már kisebb gyakoriságot észlelünk. 
Irodalmi adatok szerint a magzatok 40%-a hal el a

Magyar Nőorvosok Lapja 64 (6) 2001. 485



á k ^ W S Z Z ^ V lJ ia U t - W > .í ; .u í> ú  l i * 4 0 w * ^ n 2 3 3 «

12. terhességi hét és a terminus között [5]. A 
megfigyelések szerint a méhen belüli halandóság 
fiúmagzatok esetében nagyobb. így a nemi arány 
a terhesség előrehaladásával egyre csökken.

A 21-es triszómia más aneuploidiákkal együtt 
ma már prenatálisan szűrhető. Sőt, a nuchális oe­
dema (nuchális translucencia [NT]) vastagságá­
nak ultrahang mérése, chorionbiopsia és karyoti- 
pizálás révén az első trimeszterben nagy haté­
konysággal diagnosztizálható [6, 7], amelynek ré­
vén lehetőség van az intrauterin nemi arány meg­
állapítására.

A gyakoribb autoszomális triszómiák nemi 
megoszlását illetően az irodalmi adatok nem egy­
értelműek, ezért célul tűztük ki, hogy a 21-es, 18-

as, 13-as triszómiák nemi megoszlási arányát a 
pre- és posztnatálisan diagnosztizált magyar po­
pulációban is elemezzük.

Anyag és módszer

A tanulmány a Szegedi Tudományegyetem Orvosi 
Genetikai Intézet cytogenetikai regiszterének adatait 
dolgozza fel összehasonlítva az országos Down-regisz- 
ter adataival (I. táblázat). A regiszterek tartalmazzák az 
anya nevét, korát, lakhelyét, gesztációs kort a karyoti- 
pizáláskor, a karyotípusi, a terhesség befejezésének 
napját, illetve kimenetelét.

A. prenatális (11-20. hét) nemi arányt az 1990-1999 
között diagnosztizált gyakoribb autoszomális tnszómi-

I. táblázat

A Down-kórosok prenatális és posztnatális nemi megoszlása az Országos Down Regiszter alapján

Év Esetszám
Fiú Lány

Posztnatális 
Nemi arány Ismeretlen Fiú Lány

Prenatális 
Nemi arány Ismeretlen

1970 120 66 54 1,2 -

1971 140 66 74 0,9
1972 147 82 65 1,3
1973 166 87 79 U
1974 200 117 83 1,5
1975 204 101 103 0,9
1976 199 121 78 1,5
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 77 1,2 6 3 2
1988 157 70 87 0,8 7 1 7
1989 188 110 77 1,4 1 11 10 U 1
1990 188 91 95 0,96 2 9 9 1 1
1991 201 108 93 1,2 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 U 23 22 1,04
1996 142 83 58 1,4 1 18 15 1,2 1
1997 133 69 63 U 1 29 26 U 1
1998 118 56 57 0,98 5 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
o//o 100 53,9 45,7 0,4 51,5 44,6 3,9
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ások adatai alapján a szegedi regiszterből a posztnatá- 
lis (újszülöttkoriJ arányt pedig 1970 és 1999 között 
mindkét regiszterből elemeztük.

Az országos regiszterből csak a 21-es triszómiára 
vonatkozó pre- és posztnatális adatokat vizsgáltuk. 
Kontrollnak a prenatálisan diagnosztizált normál karvo- 
típusú magzatok nemi aránya, illetve posztnatális kont­
rollnak a KSH adatai szolgáltak [3]. A statisztikai 
elemzés során chi-négyzet próbái alkalmaztunk.

Eredmények

Az 1990-1999 között prenatálisan diagnoszti­
zált kromoszóma-rendellenességek esetében a 21- 
es triszómiára 1.48 (43/29) arány, a 18-as triszó­
miára 0,375 (6/16), a 13-as triszómiára 2 (6/3) 
nemi arány adódott. Ugyanezen időszakban vég­
zett posztnatális karyotipizálás során 21-es tnszó- 
miából 200. 18-as triszómiából hat és 13-asból 
négy esetre derült fény. A posztnatális nemi arány 
ennek megfelelően 1,44 (118/82), 0,5 (2/4) és 3- 
nak (3/1) adódott (II. táblázat).

A szegedi cytogenetikai regiszter 1970-től tar­
talmaz adatokat a Down-kóros esetekről. Az első 
években csak a posztnatálisan diagnosztizált ese­

teket, később a pre- és posztnatálisan diagnoszti­
zált eseteket is tartalmazza. Az adattár összesen 
441 Down-kóros gyermek, illetve magzat adatait 
tartalmazza és a fiúk túlsúlyát mutatja, nemi ará­
nyuk 1.41. A prenatálisan vizsgált 72 esetben ez 
az arány 1.48-nak adódott, míg a 369 postnatális 
esetben 1,4 volt (III. táblázat).

Az országos Down-regiszter adatbázisában 1970- 
1999 között 5531 eset szerepel, melyből 5026 a 
posztnatális (ebből 21 esetben nem volt nemre vo­
natkozó adat) és 505 a prenatális (a nem 20 alkalom­
mal volt ismeretlen) eset. A posztnatális nemi meg­
oszlási arány 1.18 (2709/2296) volt, ami megerősíti 
a 21-es triszómiások esetében a fiú-dominantiát. A 
prenatálisan vizsgált 485 esetben a nemi arány 1,16 
(260/225) volt. Ezek az adatok arra utalnak, hogy a 
fiú- és lánymagzatok mtrautenn lethalitása között 
nmcs szignifikáns különbség (I. táblázat).

A szegedi és országos Down regiszter adatai 
alapján a nemi arányt illetően sem prenatálisan 
(P=Ö.886. OR=0,922, 95% 01=0.526-1.613), 
sem posztnatálisan (P=0.669, OR=0.869. 95% 
C1=0,496-1,522), sem együttesen (P=0.669, 
OR=0,869, 95%CI=0,496-1.522) nem találtunk 
szignifikáns különbséget.

II. táblázat

A 21 -es, 18-as, 1 3-as triszómia nemenkénti megoszlása az 1990-1999 között 
pre- és posztnatálisan vizsgált esetekben a szegedi regiszter alapján

Nemi arány Prenatális Posztnatális
Triszómiák Triszómiák

21-es 18-as 13-as Kontroll 21-es, 1 8-as 13-as Kontroll

Összes 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) M 2 0,5 3
16-22. héten 9 /5 0 /4 0/1
(amniocentesis) 1,8 0 0

III. táblázat
A 21-es triszómiák nemenkénti megoszlási aránya a szegedi és az országos regiszter alapján

1970-1999 között

Összes eset XY XX Nemi arány

Szegedi regiszter Prenatális (1 990-1 999) 72 43 29 1,48
Posztnatális (1970-1 999) 369 215 154 1,4
Összes 441 258 (58,5%) 183 (41,5%) 1,41

Országos regiszter Prenatális 485 260 225 1,16
(1970-1999) Posztnatális 5005 2709 2296 1,18

Összes 5490 2969 (54,1%) 2521 (45,9%) 1,2
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Megbeszélés
A megemelkedett fiú/lánv arányt a Down- 

szindrómások között már régen felismerték [8]. 
Előző tanulmányok alapján ez az arány Angliában 
és Walesben 1,23-nak adódott [9], amelynél ki­
sebb nemi megoszlást tapasztaltunk a magyaror­
szági regiszter adatai szerint. Ez a különbség min­
den valószínűség szerint az eltérő számú adatokat 
feldolgozó statisztikákból adódhat.

Huether és mtsai (1996) tanulmányában a pre- 
natális nemi arány 21-es triszómia esetén 1,16 
volt. ellentétben a kontrollcsoport 1,07-es értéké­
vel, míg a posztnatális nemi arány a Down-szind- 
rómások esetén 1,15, a kontrollcsoportban pedig 
1,05 volt [1]. A pre- és posztnatális értékek szig­
nifikánsan különböztek a pre- és posztnatális 
kontroliokétól.

Adataink megegyeznek a korábban leírtakkal 
[8-16], miszerint a 21-es triszómia előfordulási 
gyakorisága a fiú magzatokban magasabb, mint a 
leányokban. Prenatálisan (1,48) és posztnatálisan 
(1,44) is magasabb arányt kaptunk. A nagyobb 
számú adatot tartalmazó országos regiszter adatai 
alapján prenatálisan a nemi arány 1,16 volt. míg 
posztnatálisan 1,18 (1. táblázat) [17], ami nem je­
lent szignifikáns különbséget. A 21-es és 13-as 
triszómia esetén a fiútöbblet okát még nem ismer­
jük, bár néhány lehetséges magyarázat már szüle­
tett.

Hassold és mtsai (1984) szerint a Down- 
szindrómásoknál tapasztalható magasabb nemi 
arány kapcsolatban van az apai nondiszjunkció- 
val, ahol a 21-es kromoszóma előszeretettel szeg- 
regálódik az Y kromoszómával [11].

Petersen és mtsainak (1993) a DNS polimor­
fizmusra alapuló adatai szerint abban a 27 eset­
ben, ahol a 21-es kromoszóma a meiotikus 
nondiszjunkció során apai eredetű volt, a nemi 
arány 3,5-nek bizonyult [12]. Ez egyik magyará­
zata lehet annak, hogy a különböző statisztikák 
más-más nemi arányról írnak.

Tekintetbe véve az utóbbi idők molekuláris ge­
netikai bizonyítékait, úgy tűnik, hogy a nondisz- 
junkciós 21-es triszómia mindössze csak kb. 5%- 
a apai eredetű [13]. Ennek megfelelően az 1.06-os 
nemi arányt anyai eredetű esetekben, a 3,5-ös ne­
mi arányt pedig az apai eredetű esetekben találjuk. 
Huether és mtsai (1996) adatai is alátámaszthat­
ják ezt az utóbbi állítást, mely szerint a megemel­
kedett nemi arány oka az apai eredetű nondisz­
junkció [1].

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

a sex-szelektív spontán abortusz. Szerinte a 
Down-szindrómás eseteknél a megtermékenyítés 
időzítése az ovulációt illetően nem optimális. Van­
nak. akik úgy gondolják (különösen a nem gene­
tikusok). hogy egy eredményes coitus időzítése a 
humán menstruációs cikluson belül kapcsolatban 
van a magzatok nemi arányával; minél távolabb 
van a megtermékenyítés az ovuláció idejétől, an­
nál nagyobb eséllyel fogannak fiú zygóták [14]. 
Gray [15] metaanalízisen alapuló tanulmányában 
úgy találta, hogy az ovuláció körüli megterméke­
nyítés során csak 90% relatív eséllyel fogannak 
fiú magzatok, ellentétben a középidőtől korábbi 
vagy későbbi megtermékenyítéssel [15].

18-as triszómiások nemi aránya:
Goldstein és Nielsen 1988-ban a 18-as triszó­

miások nemi arányát illetően 0.64-et állapított 
meg, ami lánydominanciát jelent [16]. Az utóbbi 
két tanulmány [15, 16] adatait összevetve azt ta­
pasztaljuk, hogy a prenatálisan diagnosztizált 18- 
as triszómiás eseteknél a fiúk aránya magasabb 
(0,82). mint a posztnatálisan diagnosztizáltaké 
(0.52), ami arra utal, hogy a 18-as triszómiában 
szenvedő fiú magzatok túlélési esélye in utero ala­
csonyabb. mint a 18-as triszómiás lánymagzatoké.

Huether és mtsai (1996) tanulmányában a 
magzati nemi arány a 18-as triszómia esetén 0.9, 
míg a kontrollcsoportban 1.07; az élveszületettek- 
nél ugyanez 0.63, illetve 1.05-nek adódott [1]. A 
pre- és posztnatális értékek ebben az esetben is je­
lentősen különböznek a hozzájuk tartozó pre- és 
posztnatális kontrollokétól. A 18-as triszómiára 
általunk kapott nemi arány mind prenatálisan 
(0,375), mind posztnatálisan (0,5) az irodalmi 
adatoknál lényegesen alacsonyabb.

A 13-as triszómia esetén. Huether és mtsai 
(1996) tanulmányában a magzati nemi arány 0,88 
volt. míg a kontroll csoportban 1,07; a posztnatá­
lis esetekben ugyanez 0,9. illetve 1.05 volt [1]. 
Az általunk tapasztalt pre- vagy posztnatális nemi 
arány, bár az esetszám elég alacsony volt, a 13-as 
triszómia esetében éppen ellenkezőleg alakult, 
mint az irodalmi adatok. Prenatálisan az arány 
2,0-nek. míg posztnatálisan 3.0-nak adódott (II. 
táblázat).

N i autoszomális triszómiák nemi aránya közöt­
ti különbség és a 13-. 18-. 21-es kromoszómák 
nondiszjunkciójának molekuláris szintű tanulmá­
nyozása további adatokat szolgáltathat a triszómi­
ák keletkezési mechanizmusára. További moleku­
láris genetikai és epidemiológiai tanulmányokat 
tartunk szükségesnek, hogy magyarázatot kap­
junk a fenti eltérő nemi arányokra.
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Wayda K. Horváth ETMétneki J, Orvos H, 
Keresztúri A. Isaszegi D. Szabó 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 tnso- 
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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