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A velesziiletett maxillofacialis
deformitasok klinikai aspektusai
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Az ajak- és szajpadhasadék a velesziiletett rendellenességek egyik leggyakoribb tipusa. A szerz6k célja, hogy 6sszefog-
lal6 irodalmi ismereteket nytjtsanak a korképrél. A nemzetkozi szakirodalom dttekintésén és megvitatdsan tal kieme-
lik a megel6zés lehetSségeit, a genetikai és kornyezeti tényezSk szerepét, az anatémiai és embrioldgiai jellemz8ket, a
prae- ¢és a postnatalis diagndzis ¢és kezelés lehetGségeit. Az etioldgia multifaktoridlis, mind genetikai, mind kornyeze-
ti faktorok egyiittes hatdsa sokszind fenotipusos és klinikai jellemz8khoz vezet. A praenatalis diagnosztikiban, meg-
elézésben, genetikai tandcsadds sordn és a sebészi kezelési stratégiaval kapcsolatban a megfelel6 multidiszciplinaris
ismeretek hidnya komoly diagnosztikai hibikhoz vagy tévedésekhez vezethet, ezért kiemelten fontos a klinikai csapat-
munka ezekkel az dllapotokkal kapcsolatban. A professziondlis csapatmunka és multidiszciplindris egytttmtikodés
garantdlja az optimdlis ellitdst és jobb életmindséget biztosit a betegek és csalidjuk szdmdra. Orv. Hetil., 2015,
156(37), 1483-1490.
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Clinical aspects of congenital maxillo-facial deformities

The cleft lip and palate deformity is one of the most common type of congenital abnormalities. The aim of this paper
is to summarise the literature knowledge about cleft lip and/or palate. The authors review and discuss international
literature data on the prevention, genetic and environmental predisposing factors, anatomical and embryological
features, as well as pre- and post-natal diagnosis and treatment of these deformities. The actiology is multifactorial,
driven by both genetic and environmental factors which lead to multifaceted phenotypes and clinical features of these
malformations. The lack of the multidisciplinary knowledge about prenatal diagnosis, prevention, genetic aspects and
treatment strategy could result in serious diagnostic errors, hence clinical teamwork is critically important to solve the
problems of this pathology. Only the professional teamwork and multidisciplinary cooperation can guarantee the
optimal level of health care and better quality of life for these patients and their families.
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Roviditések

2/3/4 D =2/3/4 dimenzids ultraszonografia; BMI = (body
mass tndex) testtomegindex; BMP = bone morphogenic prote-
in; Cor.Coef = correlation coefficient; CpG dinukleotid = az
orokitGanyag citozin-guanin parjai; DNS = dezoxiribonuklein-
sav; E = egészséges magzatokat vilagra hozé anyak kontrollcso-
portja; K = korasziilésre pozitiv anamnézisti kontrollanyak
K+V = korasziilésre ¢s vetélésre pozitiv anamnézisi kontrol-
lanyak; V = vetélésre pozitiv anamnézisti anyak; FGF = fibrob-
last growth factor; FGF R2 /R3 = fibroblast growth factor re-
ceptor; FISH = fluoreszcens in situ hibridizicié; FMF = Fetal
Medicine Foundation; GF = (growth factor) névekedési faktor;
HGNC = HUGO Nomenclature Committee; ITUGR = (#nz-
rauterine growth restriction) méhen beliili névekedési retarda-
ci6; MAP-kindz = mitogén aktivilta proteinkindz; mg = milli-
gramm; missed AB= (missed abortion) embriondlis elhalds,
amelyet nem kovet azonnal vetélés; NF = nuchal fluid; NT =
nuchal translucency; OGTT = oridlis gliikdztolerancia-teszt;
P = (probability) val6szintiség; PCR = (polymerase chain reac-
tion) polimerdz lancreakcid; PLC = foszfolipaz-C; RNS = ribo-
nukleinsav; SZTE = Szegedi Tudomdanyegyetem; TGF = trans-
forming growth factor; UH = ultrahang; USG = ultrasonography
screening for gravid; VRONY = Velesziiletett Rendellenessé-
gek Orszagos Nyilvantartasa

Az arc komplex, a koponya eliils6 részét képez6 testtdj,
amely az emberi test legspecifikusabb részeként az ember
cgyediségéért felelGs, szerkezeti épsége és esztétikai mi-
nGsége alapvetd az egyén testi-lelki jollétéhez. Hazank-
ban a sziiletések 6%-aban a magzat minor vagy major
fejlédési rendellenességgel jon vilagra, amelyek jelentds
hianyada (3,8-6,5%) az arckoponya rendellenességeit
képviseli. Kiemelt jelentéséggel birnak az ajak- és szaj-

padhasadékok, amelyek a Down-szindromat kéveté ma-
sodik leggyakoribb congenitalis malformatiék, igy a legy-
gyakoribb congenitalis malformatiék kozott tartjuk
szamon [1]. Az arckoponya rendellenességei létrejohet-
nek izoldlt formaban, de az esetek egyharmadaban szind-
roma részeként és/vagy egyéb genetikai betegségekkel
kombinaciéban alakulnak ki [2, 3].

Célul tiiztiik ki az aldbbi 6sszefoglaléban, hogy részle-
tesen bemutassuk az arckoponyit érint6 szindrémas és
nem szindrémis fejlédési rendellenességeket, amelyek
praenatalis diagnosztikija még mindig csak az esetek 20-
30%-4ban valosul meg (1. abra) [4]. Segitséget kivinunk
nygjtani a klinikus és csalidorvos szimara e specidlis ese-
tekben torténd esetleges elsé vonalbeli tanicsadasban,
még a terhesség alatt vagy a perinatalis id6szakban.

Az arcdeformitasok leggyakoribb tipusa a maxillofaci-
alis anomalidk a labium leporenum (ajakhasadék, chelios-
chisis vagy nyulajak, angolul cleft lip) és/vagy a faux lu-
pina (szajpadhasadék, palatoschisis vagy farkastorok,
angolul cleft palate). El6fordulhatnak izolilt vagy kom-
binalt formdban, illetve egy- vagy kétoldali lokalizacio-
val. A rendellenesség a szoptatissal, a beszéd és a hallas
kialakuldsdval, illetve a személyiségtejl6déssel kapcsolatos
problémidkat is okozhat. Gyakran tobb diszciplina sza-
kértSinek (fil-orr-gégész, plasztikai sebész, arcsebész,
fogisz, logopédus, gyermekgyogyasz, genetikus, pszi-
cholégus, szakdpolo és szocidlis munkas) egytittmikodé-
sére van sziikség az optimalis terdpia és rehabilitacio el-
érése érdekében [5].

A maxillofacialis anomaliak multifaktoridlis eredettiek,
azaz kialakulasukban bizonyos, a terhesség alatt expona-
16d6 kiilsé tényez6k (dohdnyzds, alkohol, gyogyszerek,
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1. tablazat | A szdjpadhasadékok osztilyozdsa
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Veau 1. osztaly: inkomplett, csak a lagy szajpad érintett
II. osztaly: a masodlagos szdjpad érintett, kemény és
lagy szajpad is érintett

III. osztaly: komplett unilateralis szajpadhasadék: az
elsédleges és masodlagos szajpad is érintett

IV. osztaly: komplett bilateralis szdjpadhasadék
mind az elsédleges, mind a masodlagos szajpad
érintettségével

Lahshal Ajak, alveolus, kemény szajpad, ligy szdjpad,
kemény szdjpad, alveolus, ajak mentén jobbrol balra
haladva

A fels6 index a komplett szdjpadhasadékra utal

Az als6 index az inkomplett szdjpadhasadékra utal

X bet(i a normalis struktardt jeloli

Striped Y Y alakt diagramon jeleniti meg az elviltozasokat,
ahol az Y jelzi a komplett bilateralis
szdjpadhasadékot, ahol a kemény és a lagy szdjpad is
érintett, alosztalyokat elkiilonitve 1-t8l 9-ig, ahol az

elviltozds mértékét pontozva berajzoljik

Van der
Meulen

Az embriolégiai allapotokat veszi alapul:
internasalis, nasalis, nasomaxillaris vagy maxillaris

Tessier A lagy és csontos részek érintettségét szamokkal

jelolik: 0-14

narkotikumok), illetve az esetek 30-50%-dban genetikai
hajlamosité tényez6k (1. tablizat), vagy ezek egyiittesen
jatszanak szerepet [6]. A kornyezeti tényez6k koziil az
anya életkora (<20 év vagy >39 év), anyai stressz, elhizas,
az apa magas ¢letkora, az anya betegsége (diabetes mel-
litus, magas vérnyomas, virusbetegségek [rubeola, Parvo
B13], cink- vagy folatanyagcsere-defektus) szerepel hoz-
zdjaruld tényezéként. A cink a neuronalis migracidban
jatszik szerepet [ 7] és hidnya fokozza az orofacialis de-
fektusok kialakuldsanak kockazatiat [8]. A molekularis
faktorok koziil a csontosodasban és a csontok zar6dasa-
ban szerepet jitszanak a novekedési faktorok, citokinek
(bone morphogenic factor 4, fibroblast growth factor
receptor 2, transforming growth factor, IRF6, ch8q24,
VAX1) defektusai [6].

Teratogén hatasu faktorok koziil az anya kiros szenve-
délye (dohanyzas, alkoholfogyasztas), A-vitamin, valpro-
at, rovarirtd szerek, mérgezé anyagok emelhetSk ki,
valamint az anya foglalkozasi drtalma (példaul bérfeldol-
gozas, cipbkészitd) lehet jelentSs az elsé trimeszterben
[6,9].

A magasabb kortizolszint az els§ trimeszterben
3,4-szeresére emeli a szdjpadhasadék kockizatat, mivel
az extracellularis matrix szerkezetét atalakitja és ezzel a
szdjpadnytlvianyok novekedését befolyasolja. Az antiepi-
leptikumok szintén elGsegitik a szdjpadhasadék kialaku-
lasat (példaul a fenitoin tizszeresére emeli a kockazatot)
[9, 10]. A dohdnyzds 6nmagaban kétszeresére noveli a
szdjpadhasadék kockdzatit, amelyet bizonyos gének
(TGF-a és MSX1) specifikus alléljainak elGfordulisa to-
vabb novel. Kortizol szempontjabdl fontos kiemelni a
gyasz dllapotit, amely fokozott kortizoltermeléssel jar,

igy noveli a maxillofacialis anomaliak kialakulasinak koc-
kdzatat [11, 12].

A maxillofacialis defektusok csaladi halmozddast mu-
tatnak. Ajakhasadékok esetén ha egy csaladban egy szii-
16ben vagy egy gyermekben jelen van, akkor az ismétls-
dés kockazata 4%, mig az egyik szil6 és egy gyermek
egylittes érintettsége esetén 17% [1]. Ha az egyik sziilé
érintett, akkor 3-5% a kérképpel sziletett gyermekek
aranya, mig ha egy gyermek és egy masik rokon csaladon
beliili betegsége esetén a kovetkezd gyermek esélye 15%
e fejlédési rendellenesség kialakulasara [1, 13].

Magyarorszigon 2011-ben 101 esetet regisztriltak,
amelynek 34,7%-a izolalt szdjpadhasadék, 46%-a izolalt
ajakhasadék, mig 18,8%-a kombindlt eset volt. Az ajak az
esetek tobb mint 60%-iban érintett (1. dbra) [4, 14,
15]. Egyéb orofacialis deformitdsok, amelyek érinthetik
az orrot, a szemet, a fiilet, illetve a homlokot, csak elvét-
ve fordulnak el6. A craniofacialis anomalidk eléforduldsa
nagy foldrajzi sajitossigokat mutat, Amerika bizonyos
teriiletein 3%o feletti, Azsidban ezer Gjsziilottbdl kettd,
mig Eurdpaban egy Gjsziilotton diagnosztizalhato arctej-
16dési rendellenesség [2]. Az ajakhasadékok gyakoribbak
fit magzatokban, ¢s a kombinalt esctek ardnya is 2:1 a
fitk javira, mig a szdjpadhasadék lanyoknal gyakoribb
ugyanilyen aranyban [16]. Lanyoknal a szekunder szajpa-
dot kialakité szijpadnytlvanyok egyestilése egy héttel
tovabb tart, ami tobb lehet&séget ad a teratogén hatisok
kifejtésére [2, 17, 18, 19, 20]. Mindkét nemben az ajak
vagy a primer szajpad bal oldala érintett gyakrabban [2].

Az intrauterin 4. héttdl indulnak novekedésnek az arc-
nyualvanyok (1 frontonasalis, 2 maxillaris és 2 mandibu-
laris) néhany homeobox fehérje hatdsdra [17], amelyek-
nek patologids fejlédésével és Osszendvésének hidnyaval
jonnek létre a hasadékok [5, 21]. A fels6 allcsonti nyul-
vany az elsé garativ hatsé részébdl fejlédik ki, és belble
alakul ki a maxilla, mig az els6 garativ eliilsG része adja a
mandibularis nyalvanyt, amelybdl az alsé allkapocs fejlé-
dik ki. A fels6 ajkat a két medialis orrnydlvany és a két
maxillaris nyalviny egyesiilése hozza létre. Az orr kiala-
kuldsa a frontonasalis nyalvanybdl a medialis és lateralis
orrnyulvanyokbdl torténik. A medialis orrnydlvanyok
egyesiilésébdl alakul ki a filtrum a 6. hét végén, majd az
orrnyulvinyok egyestilnek a maxillaris nydlvanyokkal, a
6-8. hét végére, kialakitva ezzel az intermaxillaris szeg-
mentet, amely a primer szijpadot, a 4 metsz6fogat és a
fels6 ajak kozépsé részét adja. A felsé allkapocsnytlvany
kinovései a processus palatinalisok, avagy szijpadnytlva-
nyok, amelyek a 6. héten jelennek meg, és hatrafelé és
kozépvonal felé 6sszendve kialakitjik a szekunder palatu-
mot, ami elGrefelé fuzional a primer szijpaddal (a 6-12.
hét kozott). A két szajpad kozotti hatdr a foramen incisi-
yum [1,5,6,17,19,22, 21, 23].

A hasadékok a geszticid 5. és 12. hete kozott alakul-
nak ki. Az ajak-, illetve a szajpadhasadék eltéré embriol6-
giai hatterd 5, 19, 22, 24]. A hasadék nagysiga és kiala-
kuldsanak idSpontja alapjan kilonbozd  salyossagt
formak képzédhetnek. Az izolalt ajakhasadékok kialaku-
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2. tablazat

A leggyakoribb monogénes betegségek ajak- és/vagy szdjpad-
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hasadékkal

Locus Erintett gén/hatds  Fenotipus,/szindréma

1p21.1 COLI11Al Stickler-szindréma tipus 11

1q32.3-q41 IRF6 Poplitealis pterygium
szindroma

1p34 WDRG65 Van der Woude-szindréma

1p36.11 GRHL3 Van der Woude-szindréma

1q32-q41 IRF6 Van der Woude-szindréma

2p21 SIX3 Holoprosencephalia-2

2p25.3 COLECI11 3 MC-szindréma

2ql4.2 GLI2 Holoprosencephalia-9

2q31.1 GAD1 Cerebralis palsy Spasticus
quadriplegica

2q33.1 SATB2 Pierre Robin-szekvencia
ankyloglossiaval vagy a nélkiil

2q33.1 SATB2 Szellemi fogyatékossig

3q27 TP63 Ectodermalis ectrodactylia
dysplasia CL /P

3q27.3 MASP1 3 MC-szindréma

3q28 TP63 EEC3

3q28 TP63 Ankyloblepharon-ectodermal
defektus-Clefting (AEC)
-szindréma

3q28 TP63 Limb-Mammary-szindréma

3q28 TP63 Orofacial cleft 8 (OFC8)

3q28 TP63 Rapp-Hodgkin-szindréma

4pl6.2 MSX1 Fogagenesia

4plo6.2 MSX1 CLP fogaszati eltérés nélkiil

4pl6.2 MSX1 Witkop-szindroma

4pl6.3 FGFR3 Crouzon,/Wolf-Hirschhorn-
szindroma (WHS)

5pl3.2 NIPBL Cornelia de Lange-
szindroma

5ql5-q21 CDH1 CL/P és gyomorrik gastric
cancer

5q32 TCOF1 Treacher Collins-szindroma
szembetegséggel

6p21.32 COLI11A2 Stickler-szindroma tipus II

6q22.31 GJAL Oculodentodigital dysplasia
(ODDD) CL/P —lel

6p24 TFAP2A Branchio-oculofacialis
szindréma

7p21 [WIST1 Sacthre—Chotzens-szindroma

7q21.11 SEMA3E CHARGE-szindroma

7q36.3 SHH Holoprosencephalia-3

8pl1.23-p11.22 FGFRI1 Kallmann-szindroma

8pl1.23-p11.22 FGFRI1 Non-syndromic CLP

8ql2.1-q12.2 CHD7 CHARGE-szindroma

Locus Erintett gén/hatds  Fenotipus,/szindréma
8ql3.3 EYA1 Branchiootorenal szindréma
tipus I
8q24.21 MYC Burkitt-lymphoma
9q22 FOXE1 Bamforth-Lazarus-
szindroma
9q22.32 PTCHI1 Holoprosencephalia-7
9q31 PTCHI1 Gorlin-Goetz-szindroma
10q25 SMC3 Cornclia de Lange-
szindroma
10q26.13 FGFR2 Crouzon-Apert—Pfeiftfer-
szindroma
10926.13 FGFR2 Non-syndromic CLP
11pl5 IGEF-2 és Beckwith-Wiedermann
CDKNI1C
11923.3 PVRLI CLP ectodermal dysplasia 1
(CLPEDI)
11q23.3 PVRL1 Nem szindromas CLP
11q24.2 CDON Holoprosencephalia-11
12q12-ql4 MLI2 Kabuki-szindréma
12q13.11 COL2A1 Stickler-szindroma tipus I
13q32.3 71C2 Holoprosencephalia-5
14q13.3 PAX9 Fogagenesia
14q23.1 SIX1 Branchiootorenalis
szindroma III. tipus
15q12 GABRB3 Childhood absence epilepsy
16q22.2 DHODH Miller-szindréma
17p13.3 mikrédelécids Miller-Dicker-lissencephalia
szindroma: szindroma
PAFAHIBI,
YWHAE, LIS1,
14-3-3e
17q24.3 SOX9 Pierre Robin-szindroma with
or without campomelic
dysplasia
18p11.31 TGIF Holoprosencephalia-4
19q13.32 SIX5 Branchiootorenal szindréma
tipus II
21q22.3 RIPK4 Bartsocas—Papas-szindréma
22ql1.2 deletion DiGeorge-szindroma,
22ql1.2 szindroma velocardiofacial szindroma
22qll1.21 TBX1 Velocardiofacial szindréma
Xpll.22-p11.21 SMCIA Cornelia de Lange-
szindroma
Xp22.31 KALI Kallmann-szindroma
Xq21.1 TBX22 Cleft palate with or without
ankyloglossia
Xq21.1 TBX22 Abruzzo—Erickson-
szindréma
Xq21.1 TBX22 Hypodontia
Xq28 FLNA Otopalatodigital szindréoma
Xq28 FLNA Facialis allapotok
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lasakor a fels6 allkapocsnytlvany és a medialis orrnytl-
vany nem fuzional, amelyek a 4-5. embriondlis héten
alakulnak ki. A kombinalt ajak- és szajpadhasadék a pri-
mer szajpad fejlédési rendellenessége. 1zolalt szajpadha-
sadék el6fordulhat a fels§ dllcsonton, a primer és a sze-
kunder szijpad kozott vagy a szekunder szijpadon
(a_foramen incisivum mogott), amikor a két szajpadnyal-
vany egyesiilése marad el (rendszerint késébb, a 10-12.
héten alakulnak ki). Az els6dleges és masodlagos szdjpad
egytittes fejlédési zavara a komplett ajak-allcsont-szajpad
hasadék.

Az arcfejlédési defektusok lehetnek nem szindrémas
esetek (izoldlt) vagy genetikai szindroma részei (2. tabla-
zat) [25]. A Goldenhar-szindroma (craniofacialis micro-
somin) részjelensége is lehet hasadék, de eredete ismeret-
len [26]. Tobb mint 300 genetikai tiinet egyiittes része
a szdjpadhasadék vagy a kombinalt ajak /szdjpad hasadék
(2. tablazat), amelyek mintegy fele monogénes 6roklés-
menetet mutat (50%-ban autoszomdlis domindns, 40%-
ban autoszém recessziv és 10%-ban X-kromoszémahoz
kotott). Megjelenésében a mendeli 6roklésmenet egyéb
aspektusai, mint a csokkent penetrancia, varidbilis gén-
expresszid, imprinting, allél- és locusheterogenitds is sze-
repet kap [17]. A leggyakoribb hasadékokat magaba
foglalé Van der Woude-szindréma hatterében az interfe-
ronregulatoros faktor 6 génmutacidja all, amely jelentGs
szerepet jatszik a szajpadnyalvinyok fazidjiban [27].
Tobb szindréma esetében a szdjpadhasadék csak mdsod-
lagos kovetkezménye a patologids arc- és nyelvnoveke-
désnek (példaul Pierre Robin-szekvencia) [13]. Sok eset-
ben bizonyos kromoszémadefektus (delécid, duplikacid,
illetve triszoémia) vezet a szindréma kialakulasihoz. A
velocardiofacialis szindréma és a conotruncalis anomalin
arcszindroma hasonl6 fenotipustak, és mindkettét a
22q11.2 locus delécidja okozza [17].

Osszességében véve a kromoszéma-rendellenességek
gyakorisaga egyoldali hasadékok esetében 32%, mig két-
oldali esetben 59%. A kromoszémaaneuploididk koziil
leggyakrabban a 21-es, 18-as és 13-as kromoszéma tri-
szémidja tarsul maxillofacialis defektusokkal [13].

Mind a nytlajak, mind a szijpadhasadék jelent&sen
viltozatos morfologidju. A nyulajak is érintheti a felsé
ajkat vagy ezen tulmenden még az alveolusokat, illetve a
szdjpad elils6 részét [23]. A nytlajak morfologidjat te-
kintve megkiilonboztetiink a) mikro format, b) inkomp-
lett és c¢) komplett format (az ajak mellett gyakran az
alveolus is érintett), amelyek a genetikai hattérrel allhat-
nak osszefiiggésben [5, 22, 24]. A szdjpadhasadék attél
fiiggben is valtozatos morfologidju és érintettségii lehet,
hogy egy- vagy kétoldali.

A szijpadhasadék érintheti az elsGdleges szdjpadot,
amely a foramen incisivum elétt helyezkedik el, de érint-
heti a masodlagos szajpadot is [13]. A kemény szdjpad
deficientidja a csontos részek koros fejlédését jelenti, mig
a lagy szdjpad érintettsége a nydlkahartya, az izomzat —
musculus (m.) levator veli palatini, m. tensor veli palnti-
ni, m. palatopharyngeus, m. palatoglossus és az uvula
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musculaturaja — nem megtelel§ fejlédését foglalja maga-
ba [20, 28]. Ezek az izmok gallért képeznek és a na-
sopharynx zarasaban vesznek részt beszéd esetén és nye-
léskor, illetve az Eustach-kiirt megfelel§ funkci6jahoz
elengedhetetlentil sziikségesek. Szajpadhasadék esetén
ezek az izmok hidnyozhatnak, gyengén fejlettek vagy
rossz helyen tapadhatnak, amely a szdjpad csokkent
funkciéjat okozza, illetve velopharyngealis insufficientis-
hoz (VPI) vezet [13]. A legkisebb problémat az izolalt
submucosus forma jelenti, ahol a szdjpadizomzat vagy
hypoplasids, vagy rossz helyen tapad, és jellemz rd a ha-
sadt uvuln és a zona pellucida (kék szinl k6zEépso rész és
a kemény szajpad hitsé részén elhelyezkedd csomo)
[29]. A szdjpadhasadékok osztilyozasit az 1. tablizat
mutatja be. A leggyakrabban hasznalt beosztis a Veau-
klasszifikiciés szisztéma [20, 30]. Az anatémiai képlete-
ket figyelembe vev§ beosztis mindig el6nyosebb a
sebészeti beavatkozasok szempontjabdl, viszont az emb-
rioldgiai klasszifikacié a genetikai informacié szempont-
jabdl fontos [9, 10]. Kombinalt hasadékok esetében a
tels6 ajak mellett az alveolusok, illetve a szajpad is érintett
[0, 23].

MegelGzés

Az orofacialis fejlédési rendellenességek megel6zésében
a folsavnak lehet szerepe. Az els6 trimeszterbeli folat-
szupplementaci6 egyharmadtél [31] haromnegyed [32]
aranyban csokkentette a hasadékok elGfordulasat, habdr
nem minden tanulmdny tudta ezt igazolni [33].

Arcfejlédési rendellenességek
ultrahang-diagnosztikaja

Az arcnyulvanyok fazidja a 4-8. terhességi hét kozott

jon létre, igy akdr a 2 hénapos magzaton megallapithato

ultrahanggal a deformitds [1]. A kemény szijpad egyedi-

sége miatt személyazonositasra is alkalmas lehet, akar a

magzati kortdl kezdve [34]. A mésodik trimeszterben

valik lehet6vé a magzat arcanak vizsgalata. Erre a legal-

kalmasabb sikok:

— coronalis — t6ként a maxilla és az ajak szerkezetének
vizsgilata,

— sayittalis — orrcsont,

— transversalis — a mandibula és kemény szdjpad dbrazo-
lasa.

A bilateralis defektusok 2 dimenzids rutinvizsgalaton
is felismerhetSek. Kozépvonali ajakhasadékok modosi-
tott coronalis nézetben abrizolhaték. A legnehezebben
felismerhet6 az izoldlt szdjpadhasadék. A magzat mimi-
kajinak megfigyelésére ad lehet&séget a 3/4 D ultra-
hang. Arckoponya-defektusok esetében kiemelendd a
nyelés, szdjnyitas vizsgilata (2. abra). Doppler-ultra-
hanggal az amnion szajiiregbdl orriireg felé valé dramla-
sa vizsgdlhat6, kéros dramlds hasadékra gyanus. Az dram-
lis rendellenességének mértéke korreldl a hasadék
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3. ibra | Ajak- és szdjpadhasadék terdpids lehetdségi kor szerint

kiterjedésével. A pontos képalkotashoz és a magzat vizs-
galatihoz elengedhetetlen az orvos gyakorlata, tapaszta-
lata és tiirelme, mivel a magzat nem mindig helyezkedik
el az adott vizsgalathoz sziikséges pozicidban.

Magzati diagnosztika
¢és genetikai tanacsadas

A genetikai tanacsadds célja, hogy megallapitsa és lehet6-
ség szerint megmagyarazza a fokozott genetikai kocka-
zatot, illetve annak lehet8ségét, ezenfeliil, hogy megfele-
16 szakmai tajékoztatast adjon a genetikai betegségek
szlirési és diagnosztizalasi lehet&ségeirSl. Magyarorsza-
gon régota zajlik a terhesek gondozdsa, ennck részévé
valt a genetikai tanacsadds, valamint a citogenetikai és
molekularis genetikai vizsgalatok. A csalddban ismert fej-
16dési rendellenességek ismétl6dési kockazatinak tiszta-

zasara a csaladtervezSknek is javasolt a genetikai tanacs-
adason valé részvétel, amely az ismétl6dési kockazat
becslésén tal a prevencios lehetGségekrdl is hasznos in-
formaciokkal szolgalhat [35].

Postnatalis klinikai vonatkozasok

A deformitasok kilonb6z6é modon és mértékben befo-
lyasoljik a magzat és a megsziiletett gyermek szervrend-
szereit. A leggyakoribb problémdk kozé tartozik a tapla-
lasi, étkezési nehézség, beszéd-hangképzési nehézség,
fogaszati problémak, hallérendszeri infekcidk, illetve a
hallds- és szagldszavar. A rendellenességek a csecsemd
novekedésével egyre nagyobb problémat jelentenek, il-
letve rontjik a beteg életmindségét és olykor életkildtdsa-
it is, ezért indokolt sziiletés utin minél el6bb megkezde-
ni a rekonstrukeiot.

Terapias lehetGségek

A terdpia és ellatas tervezése a diagnodzis (genetikai ta-
ndcsadas) pillanataban el kell kezd6djon. Az ellatas elsé
1épése a sziil6k informdlisa mds potencidlisan fenndlld
rendellenességekrdl, azok vizsgalatirdl, kizarasardl, a
sziiletendS gyermek specidlis igényeirdl, a kurativ terapi-
as lehetGségekrdl és ezek anyagi és pszichés, valamint
szocidlis hatasair6l. A kezelés multidiszciplinaris csapat
feladata, amelynek tagjai gyermeksebész, fiil-orr-gégész,
logopédus, szajsebész, fogorvos és pszicholégus, habar a
hasadékok elsGdleges terapidja a sebészeti zaras. A mitét
el6tt fel kell mérni az Gjsziilott fizikai allapotat, tudata-
ban kell lenni az esetleges kontraindikacids tényez&knek,
ezért a szil6knek érdemes még az Gjsziilott érkezése
el6tt lehetdséget biztositani a terdpids csapattal val6 kon-
zulticiéra. Ennek keretében ki kell térni a defektus tipu-
sdra, a rendellenesség potencidlis okaira, a m{itéti terdpia
idejére, menetére, részleteire. A korrekcié tobb 1épésbdl
all, amelyet a 3. 4bra mutat be [36]. Nem vethet§ ald
rekonstrukcidnak az Gjszilott, ha alultdplilt, vérszegény
vagy ha elégtelenck a 1égzési és keringési paraméterei.
A sziilés utdn a csecsemd megfelel$ taplilasa érdekében
az jszilottnek egyénre szabott szdjpadlemez késziil.
Egészséges, élettani paraméterekkel rendelkezd Gjszilott
3 hoénapos korban vethetS ald a korrekciés mttétnek.
A hasadékzards lehetséges technikai koziil a leggyakrab-
ban alkalmazottak: az egyenes vonala zaras, a hullamvo-
nalt zaras és a Z-plasztika [13].

Maisodlagos miitéttel eltiintethets az esetlegesen visz-
szamaradt heg, az ajak-, illetve ajakpir tovabbi korrekci-
oOival javithaté az arc esztétikdja. Végleges korrekciora
altalaban a tinédzserkor elérése utan kertil sor. A hasadé-
kok sebészeti korrekcidja mindig az adott anatémiai
helyzettdl fiigg. A komplett ajakhasadékokat a sebészeti
beavatkozas el6tt leragasztjak vagy egyéb eljarasokkal
Osszehtizzdk a sebszéleket [36] az elsé élethonapban,
hogy morfolégiailag inkompletté valjanak, és ne kelljen a
végleges miitét alkalmaval nagy huzéerét kifejteni, majd
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3. tablazat

[6]

Az ajakpadhasadékok mitéti reparacidjanak lehetSségei

Egyenes vonala
zaras

Geometriai
lebenyplasztika

Millard-féle
rotacios
lebenyplasztika

A mikro formék esetében haszndlatos. Altaliban
csomo alakul ki az ajakban, illetve kontrakttra

a sebszélben, amit kiilonb6zé iranybdl eredd
ajaklebenyek kozbeiktatasival lehet kikiiszobolni.

Alkalmas széles defektusok miitétjére, amikor
kiilonféle alakzata lebenyek segitségével htizzuk
ossze a sebszéleket. A hatrdnya a csokkent
flexibilitas és a hegképz6dés.

Medialis ajakrészt lefelé forgatjak, mikozben
lebenyt a lateralis ajakrészbdl képeznek.

Kevés a heg és a szOvetveszteség.

4. tablazat

| A szdjpadhasadékok miitét repardcidjinak lehetGségei [24]

Von Lagenback-
mobdszer

Intravelaris
veloplasztika

VY pushback
palatoplasztika
(vagy Veau—
Wardill-Kilner-
plasztika)

Kétlebenyes
palatoplasztika

Furlow-féle
szemben 1évs
Z—palatoplasztika

A szekunder szijpad inkomplett hasadékinal
hasznaljik. Kétoldali mucoperiostealis lebenyek
medialisan torténd zdrdsa.

A patolégiasan tapadé velaris (lgy szdjpad)
izmok repozicidja a megfelel$ anatémiai
pozicidba, hogy javitsik a velaris és
torokfunkciot.

A szajpad kétoldali mucoperiostealis
lebenyének felemelése és medialis és posterior
iranyba torténd hajtisa, V-bdl Y-ba torténd
irdnyba és a m. levator veli palatini repardcidja.
Célja a szdjpad hosszabbitdsa, a lagy szdjpad
mobilitdsinak novelése, illetve a velofaringealis
funkcié helyredllitisinak elGsegitése.

Egyoldali vagy kétoldali komplett
szdjpadhasadékra haszndlatos. A szdjiiregi
mucoperiostealis, illetve az orriiregi mucosalis
lebeny kipreparalasa, megemelése és
kozépoldali zardsa a m. levator veli palatini
repardcidjat kovetSen.

A lagy szajpad miitéti korrekcidja és annak
meghosszabbitisa. Négy hiromszog alaka
lebeny képzése (2 lebeny jobb és bal oldalon
is) egy Z vonal mentén ugy, hogy az egyik
oldalon és a mésik oldalon is az elol
kialakitandé lebenyben izom és nydlkahdrtya is
van, mig a hatul kialakitandé lebenyt csak
nydlkahdrtya alkotja. Az izmot tartalmazo6
lebenyt hdtra és kozépvonal felé és medialis,
mig a nydlkahdrtyat tartalmazé lebenyt elSre és
kozépvonal felé hazzak.

kés6bb 0Osszevarrjidk a sebet (3—-4. tabliazat). Fontos,
hogy az els6 sebészeti beavatkozds utin ne alakuljon ki
akkora mértékd heg, ami akaddlyozna a sebgyodgyulast
[37]. A sebészeti korrekcié optimalis id6pontja a 10-12.
hét [38]. Az ajakhasadékok korrekcidjira szolgild sebé-
szeti beavatkozasokat a 3. tdblizat foglalja dssze.

A szijpadhasadékok esetében a palatoplasztika célja
az, hogy a szdjlireget az orriiregtél elvalasszuk annak ér-
dekében, hogy egy megfelel§ velopharingealis gytr(t
hozzunk létre a beszédhez és a nyeléshez, illetve meg-
elézziik a talzott hardnt irdnya arckozépi (midface

growth) novekedést [13, 35, 39]. Az els§ cél eléréséhez
a sebészeti beavatkozas optimilis ideje a sziiletés utani
3-6. honap, de mindenképpen 1 éven beliil, mig a maso-
dik cél elérése érdekében a 2-5 éves korban elvégzett
mtét alkalmas, de nem késébb, mint 15 éves korban.
A legtobb sebész a 12-24. honap kozott végzi el a be-
avatkozdst [40]. A valasztott sebészeti eljaras fiigg attdl,
hogy az els6dleges vagy masodlagos szajpad érintett, mi-
lyen vastag a hasadék, sziikség van-e a szdjpad hosszabbi-
tasara, illetve, hogy milyen mértékd az arck6zépi nove-
kedés. Ismételt beavatkozdsra is sziikség lehet, hogy a
beszéd, a nyelés és a fogképz&dés megteleld legyen, illet-
ve a sebészeti elStt ortopédiai kezelés is sziikséges lehet
[35]. A scbészeti beavatkozasokat a 4. tiblizat foglalja
ossze [23, 29, 35, 40].

A mitét szovédmények kozé tartozik az oedema,
orvonasalis fistuln, elzarédott légutak, myelvischaemin,
VPI, ami fiigg az életkortdl és a korrigalandé elvaltozas
milyenségétdl és mértékétsl [13, 20, 41]. A VDI el6-
idézhet beszéd- és nyelési nehézségeket, nasalis regurgi-
tatiot.

Kovetkeztetések

Az ajak- és szajpadhasadékok komplex szlrésénél, diag-
nosztikajandl és terapidjanal talan csak a megel&zésiik
fontosabb. A primer prevencid biztosithatja egyediil £6-
ként a nem szindromds esetek szamdnak csokkenését.

Anyagi tamogatis: A kozlemény megirasa, illetve a kap-
csol6dd kutatdmunka anyagi timogatisban nem része-
siilt.

Szerzdi munkamegosztds: Minden szerz$ egyiittesen ja-
rult hozza a kézirat megszovegezéséhez és az irodalmi
attekintéshez. A cikk végleges valtozatit valamennyi
szerzd elolvasta és jovahagyta.

A cikk dr. Sélya Kitti szakdolgozata alapjan késziilt, té-
mavezet$ dr. Szili Kéroly. Téars témavezetSk: Prof. Dr.
Szabé Janos, dr. Sikovanyecz Janos, dr. Vanya Melinda.
Megosztott utolsé szerzSk: dr. Kozinszky Zoltan, dr.
Szili Karoly. S. K. és D. Cs. kolcsonosen megallapodtak,
hogy a publikicié egyes részeit felhasznalhatjadk PhD-
disszertacidikban.

Erdekeltségek: A szerzéknek nincsenek érdekeltségeik.
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