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Összefoglalás 

Jelen összefoglaló közleménnyel a szerzők a Marfan-szindróma példáján mutatják be az 

alkalmazható prenatális genetikai diagnosztikai módszereket, melyekkel a gyermekvállalás és a 

terhesség-gondozás nagymértékben segíthető. A prenatális genetikai diagnosztika módszereinek 

alkalmazása jelenleg azoknál a házaspároknál merül fel, akik utódainál monogénesen öröklődő 

betegség, illetve kiegyensúlyozatlan strukturális kromoszóma-rendellenesség fokozott 

kockázata áll fenn, valamint akik spontán fogant terhesség esetében, prenatális diagnosztikával 

igazolt beteg magzat esetén, a terhesség megszakítás gondolatát vallási, erkölcsi, vagy egyéb ok 

miatt nem tudják elfogadni. A Marfan-szindróma egy autoszomális dominánsan öröklődő 

genetikai betegség, amelynek klinikai manifesztációja a szervezet egészét érinti, a szem, a 

vázrendszer, a kardiovaszkuláris rendszer mellett bőr- és légzőszervi érintettségben nyilvánul 

meg. A Marfan-szindrómában szenvedő szülő gyermekvállalásakor a PCR-alapú technológia a 

megfelelő választás a prenatális genetikai diagnosztikában, mivel a betegek nagy része egyéni 

mutációkkal rendelkezik. A gyermekvállalás előtt genetikai tanácsadás során tájékozódhat a 

leendő szülőpár a betegség genetikai hátteréről, öröklődési- és a prenatális genetikai 

diagnosztika kockázatairól. Amennyiben a gyermekvállaló nő Marfan-szindrómában szenved, 

kardiológiai konzultáció szükséges a várandósság kardiovaszkuláris kockázatának 

meghatározásához. 

Kulcsszavak: Prenatális genetikai diagnosztika, Marfan-szindróma, genetikai tanácsadás, 

kardiovaszkuláris kockázat 
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Summary 

The use of prenatal genetic diagnosis may arise in the case of couples where the offspring 

may inherit monogenic diseases, or there is an increased risk of unbalanced structural 

chromosomal abnormalities. In addition, in cases where couples can not accept the idea of 

abortion, despite the fact of confirmed sick fetus due to religious, moral or other reasons. 

Marfan-syndome is a genetically inherited autosomal dominant disease which clinical 

manifestations affects the whole body: eyes, skeletal system, cardiovascular system, skin and 

respiratory system. For Marfan-syndrome affected parents, considering childbearing, the use 

PCR-based techonology is the best choice, since many patients have private mutations. Before 

childbearing, with the help of genetic counseling, the couple can orient about the background 

of the syndrome, it’s heritability and the risks of inheritance and prenatal diagnosis. If the 

mother is affected by Marfan-syndrome, cardiologic consultation is required to evaluate the 

ventures of the pregnancy.     

Keywords: Prenatal genetic diagnostics, Marfan-syndrome, genetic consulting, cardiovascular 

risk 

 

 

 

Rövidítések 

FBN-1 = fibrillin-1, HLA = Humán leukocita antigén, MFS = Marfan-szindróma, PCR = 

Polimeráz láncreakció, PGD = prenatális genetikai diagnosztika, TGFβ = Transzformáló 

növekedési faktor béta 
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