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Bevezetés: Az ajak- és/vagy szájpadhasadékok döntő többségben izoláltan előforduló fejlődési rendellenességek. Kis 
hányadukban ugyanakkor genetikai szindrómák részei is lehetnek. 
Célkitűzés: Célunk volt annak vizsgálata, hogy az ajak- és/vagy szájpadhasadék komplex kezelése mennyiben tér el 
genetikai szindrómát mutató és nem mutató gyermekekben.
Módszer: A Pécsi Hasadék  Munkacsoport által 1999 és 2015 között kezelt és gondozott gyermekek dokumentáció-
ját tekintettük át retrospektív módon. A vizsgálati módszer kiegészült genetikai és epidemiológiai adatokkal.
Eredmények: A vizsgált periódusban 607 gyermek került gondozásba. Huszonöt esetben (4,11%) társult az ajak- és/
vagy szájpadhasadék egyéb fejlődési rendellenességekkel. Mindösszesen 16 (2,63%) gyermek került az egyértelműen 
bizonyítható szindrómás csoportba. Az így létrejött mintában 8 különböző szindróma jelent meg, a Robin-szekven-
cia alkotta az összes eset 50%-át. Tizenhárom szindrómás gyermek esetében tért el a kezelési algoritmus a megszo-
kottól. Az eltérések oka – egy kivételével – visszavezethető volt a genetikai betegségre.
Következtetés: Az ajak- és/vagy szájpadhasadékos szindrómás gyermekek kezelése jelentősen eltért a szokásos keze lési 
algoritmustól. A szindrómához tartozó egyéb rendellenességek (műtéti) kezelése előnyt élvezett az ajak- és/vagy 
szájpadhasadék rekonstrukciója előtt.
Orv Hetil. 2022; 163(21): 826–831.
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Complex management of children affected with cleft lip and palate associated 
with genetic syndromes
Introduction: The majority of facial clefts are isolated developmental anomalies. In a minority of the cases, however, 
facial clefts may occur as part of particular genetic syndromes.
Objective: We aimed to analyse the treatment of the syndromic patients and determine whether the algorithm of 
complex treatment – used in non-syndromic patients – has changed in patients who had syndromes.
Method: Documentation of the patients, treated by the Pecs Cleft Team between 1999 and 2015, were obtained and 
analysed retrospectively. These included surgical and genetical data as well. Epidemiological data from the national 
registry of birth were also used.
Results: 607 patients were treated by the Cleft Team in the given period. Among these patients, 25 (4.11%) were 
found to have associated anomalies. Sixteen patients (2.6%) were identified as having a particular syndrome. 8 differ-
ent syndromes occurred. Robin sequence represented 50% of this cohort. In 13 patients, the usual treatment algo-
rithm had to be modified. The modifications were necessary due to the given genetic syndromes.
Conclusion: Genetic syndromes significantly may affect the treatment algorithm in children born with cleft lip and 
palate. The (surgical) treatment of associated anomalies have priority over the reconstruction of cleft lip and palate.
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Rövidítések
EEC = (ectrodactyly, ectodermal dysplasia, cleft lip/palate) 
 ectrodactylia, ectodermalis dysplasia, ajak- és/vagy szájpad-
hasadék; OMIM = (Online Mendelien Inheritance in Man) a 
„Mendeli öröklődés emberben” projekt online adatbázisa; 
VRONY = Veleszületett Rendellenességek Országos Nyilván-
tartása

Az ajak- és/vagy szájpadhasadékok a gyakori fejlődési 
rendellenességek közé tartoznak [1]. Jóllehet az esetek 
döntő többségében izoláltan fordulnak elő, más fejlődési 
anomáliákkal való együttes megjelenésüket, genetikai 
szindrómákhoz való társulásukat már az 1970-es évek-
ben leírták [2]. Ekkor még 154 társult szindrómát em-
lítettek, napjainkban ez a szám meghaladja az 500-at 
[3, 4]. 

Irodalmi adatok alapján az ajak- és/vagy szájpadhasa-
dékkal született gyermekek kb. 10–30%-ában fedezhető 
fel valamilyen jól definiálható genetikai defektus [3, 5]. 
Közleményünk klinikai kutatás, mely célul tűzte ki, hogy 
a Pécsi Hasadék Munkacsoport által 1999 és 2015 kö-
zött gondozásba vett gyermekek között megtalálja és 
elemezze azokat, akik olyan többszörös fejlődési rendel-
lenességgel születtek, amelyek együttes megjelenése va-
lamelyik ismert szindróma részét képezi. További cél volt 
annak vizsgálata, hogy ezeknek a gyermekeknek a komp-
lex kezelése mennyiben tért el a nem szindrómás gyer-
mekekben alkalmazott kezelési algoritmustól, továbbá 
hogy a társuló anomáliák hogyan és mennyiben befolyá-
solták a kezelés menetét, eredményességét.

Módszer

A retrospektív elemzéshez a Pécsi Hasadék Munkacso-
port 1999 és 2015 között gyűjtött kórtörténeti doku-
mentációi nyújtottak vizsgálati anyagot, mely kiegészült 
genetikai és epidemiológiai adatokkal.

A kórlapok vizsgálatakor az archasadékkal társult fejlő-
dési rendellenességeket, az ezek megoldását célzó be-
avatkozások időpontját, prioritását, a szindróma jellegé-
ből adódó speciális nehézségeket, szövődményeket 
jegyeztük fel. Különös tekintettel voltunk az ajak- és/
vagy szájpadhasadék zárását célzó műtétek időpontjára, 
melyeket összevetettünk a munkacsoport által használt 
algoritmus (1. táblázat) adataival [6]. Az epidemiológiai 
adatokat a Veleszületett Rendellenességek Országos Fel-
ügyeleti Osztálya által – személyes konzultáció során – 
rendelkezésre bocsátott, szabadon kutatható Veleszü-
letett Rendellenességek Országos Nyilvántartását 
(VRONY) tanulmányozva gyűjtöttük. 

A szindrómák azonosításához az alapot az Online 
Mendelien Inheritance in Man (OMIM) adatbázis, az 
emberi génekkel és genetikai betegségekkel kapcsolatos 
ismeretek katalógusa képezte. További irodalmi hátteret 
jelentettek az Orphanet, MEDLINE és PubMed adatbá-
zisok. Statisztikai elemzésre átlagszámítást, a százalékos 
megoszlás számítását és a szórás meghatározását alkal-
maztuk.

Eredmények

A vizsgált periódusban gondozásba vett 607 gyermek 
közül 25 esetben (4,11%) társult az ajak- és/vagy száj-
padhasadék egyéb fejlődési rendellenességgel. Ezek kö-
zül a gyermekek közül végül 16 (2,63%) bizonyult 
szindrómásnak. 8 különböző igazolt genetikai rendel-

1. táblázat A Pécsi Hasadék Munkacsoport kezelési algoritmusa ajak- és/
vagy szájpadhasadék esetén [6]

Időpont Beavatkozás Cél 

Intrauterin 
diagnosztika 

Konzultáció: szakmai, 
nővér koordinátor 

Tájékoztatás a szülőknek

1 hónap Állapotfelmérés, 
konzultáció: genetikus, 
gyermekgyógyász, 
gyermek (plasztikai) 
sebész, nővér 
koordinátor, genetikus

Információ a szülőknek 
és kezelési terv felállítása

1–2 hónap Team Audiológia, szájpadlemez 

3 hónap MŰTÉT – Millard-féle 
ajakplasztika
Fül-orr-gégész szükség 
szerint

Ajakhasadék zárása
’Grommet’ (dobüregi 
tubus) behelyezése 
(szükség szerint 3–6 
havonta)

12–16 hónap Team Audiológia, beszéd

16–18 hónap MŰTÉT – Furlow-féle 
Z-plasztika 

Szájpad zárása  
(I. lépcső)

30–36 hónap Műtét – Furlow-féle 
Z-plasztika

Ha II. lépcsős  
(kemény szájpad)

2–4 év Műtét Fistula- vagy ajakkorrekció

5–6 év Team Ajakkorrekció, orralap-
korrekció

7–8 év Team Orthodontia, csontbeülte-
tés

10–14 év Team Ajakkorrekció (heg-, 
ruborkorrekció szükség 
szerint)

14 év után Dentognathia Occlusio helyreállítása, 
orrplasztika
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lenesség jelent meg a vizsgálati mintában (1. ábra). 
A Robin-szekvencia alkotta az összes eset 50%-át. A 16 
szindrómás beteg közül 10 (60%) volt fiú, és 6 (40%) 
leány. Az ajak- és/vagy szájpadhasadék típusa szerinti 
megoszlást a 2. ábra mutatja. Kiemelhető, hogy túlnyo-
mó részben (13% : 81%) izolált szájpadhasadék fordult 
elő a szindrómás betegekben. 

A Pécsi Hasadék Munkacsoport által alkalmazott ke-
zelési algoritmustól 13 betegben (81%) jelentős eltérést 
találtunk. Az eltérések oka, egy kivétellel, visszavezethe-
tő volt az adott genetikai szindrómára. Az ajak- és száj-

padzáró műtétek időpontját tüntettük fel a 3. ábrán. 
Látható, hogy – elsősorban a szájpadzáró műtétnél – sok 
esetben a szokásosnál később kerülhetett sor a műtét 
(műtétek) elvégzésére. 2 betegben ez csak 4 éves kor 
után történhetett meg. Ennek fő oka az volt, hogy 15 
egyéb műtéti beavatkozásra volt szükség a szindrómák 
megléte miatt. A szükségessé váló egyéb műtéteket 
 foglaltuk össze a 4. ábrán a szervrendszerek szerinti 
megoszlásban. A műtétek indikációja a ’relatíve sürgős’ 
kategóriába esett. Tracheostoma létesítésére 3, Robin-
szekvenciával született gyermeknél a hátraesett nyelv mi-
att jelentkező súlyos légzési és táplálási nehezítettség 
miatt volt szükség. Az ajak- és/vagy szájpadzáró műtéte-
ket követően az ajak- és/vagy szájpadhasadék miatt to-
vábbi, úgynevezett szekunder műtét vált szükségessé 
későbbi életkorban 6 betegben (37,5%). Ezeket a má-
sodlagos műtéteket foglaltuk össze az 5. ábrán. A műté-
tek közül a garatplasztikák és a timpanoplasztikák több-
sége (2/3, illetve 2/4) Robin-szekvenciás gyermekeknél 
történt.

Megbeszélés

Általánosságban elmondható, hogy a szindrómás, ajak- 
és/vagy szájpadhasadékkal született gyermekek kezelése 
a szindróma nélküli esetekhez képest lényegesen komp-
lexebb. A multidiszciplináris team, az alapellátás és a csa-
lád részéről egyaránt nagyobb odafigyelésre van szükség 
[7–11]. A Pécsi Hasadék Munkacsoport gondozottjai 
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között a szindrómás esetek aránya 2,63% volt a vizsgált 
periódusban, ez lényegesen alacsonyabb, mint az iroda-
lomban szereplő 10–30%-os prevalencia [12, 13].

Ennek feltehetően több oka van. A vizsgálati periódus 
elején a szindrómás gyermekek esetében a Budapest köz-
pontú betegmigráció is feltételezhető. Czeizel E. és má-
sok tudományos aktivitása e tárgykörben ismert és doku-
mentált [14–16].

A teljes időszakra jellemző lehet a fel nem ismert, eny-
he fenotípusú szindrómák előfordulása. A szindrómák 
VRONY által jegyzett esetszámait a nemzetközi adatok-

kal összevetve a Robin-szekvencia gyakorisága megegye-
zett az irodalmi adatok alapján várt értékkel. Ezzel szem-
ben a Smith–Lemli–Opitz-, a Dandy–Walker- és a 
Turner-szindróma a vártnál lényegesen ritkábban fordult 
elő, aminek oka lehetett ugyancsak a jelentési hiányosság 
és/vagy a diagnózis felállításának elmaradása.

A Pécsi Hasadék Munkacsoport mintájában 2 irodalmi 
ritkaság is megjelent: az EEC-szindróma, amelyből 
a  szakirodalom alig több mint 300 esetet említ, és a 
Weissenbacher–Zweymüller-szindróma, amelyből 1 mil-
lió születésre jut 1 beteg [17–21].

3. ábra Az ajak- és szájpadhasadék műtéti kezelésének időpontja a szindrómás betegekben

EEC = ectrodactylia, ectodermalis dysplasia, ajak- és/vagy szájpadhasadék
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Az a tény, hogy a viszonylag kis számú  pécsi mintában 
megjelent a két fenti szindróma, valószínűleg két okra 
vezethető vissza: egyrészt arra, hogy 1998-ban Méhes 
Károly és Kosztolányi György irányításával önálló Orvosi 
Genetikai Intézet alakult Pécsett, másrészt arra, hogy 
2009-ben létrejött a Ritka Betegségek Nemzeti Koordi-
náló Kutatócsoportja.

A szindrómás betegek nagy többségében (81%) eltéré-
sek mutatkoztak a szokásos kezelési algoritmustól. Ez a 
legjobban a szájpadzáró műtétek későbbi életkorban 
történő elvégzésében érhető tetten. Okai között egy-
részt az – elsősorban Robin-szekvencia megléte esetén 
fellépő – légzési és táplálási nehezítettség szerepel. Más 
esetekben a szindrómák által érintett egyéb (cardiorespi-
ratoricus, urogenitalis) szervrendszerek miatt szükséges-
sé váló műtétek megelőzték az ajak- és/vagy szájpad-re-
konstrukciós műtéteket. Néhány esetben interkurrens 
felső légúti fertőzés miatt halasztódott egyik vagy másik 
műtét. Az ajak- és/vagy szájpadhasadék miatt szükséges-
sé váló, úgynevezett szekunder műtétek (5. ábra) magas 
aránya (37,5%) hasonlóságot mutat a szakirodalomban 
leírtakkal. Több tekintetben azonban nem egységes az 
irodalom. A legtöbb szerző például azt találta, hogy 
 Robin-szekvenciával született gyermekekben gyakoribb 
a lágyszájpad-elégtelenség és a következményes orrhang-
zós beszéd. Ezért ebben a betegcsoportban több sze-
kunder műtét (garatplasztika, timpanoplasztika) elvég-
zése szükséges [8, 11, 22, 23]. A saját – kis esetszámon 
alapuló – tapasztalatunk is ezt támogatja. Ugyanakkor 
más munkacsoportok nem találtak szignifikáns különb-
séget a szekunder műtétek arányában a Robin-szekvenci-
ás és a nem szindrómás gyermekek között [24].

Következtetés

Megállapítható, hogy az ajak- és/vagy szájpadhasadékkal 
született gyermekek kezelése a Pécsi Hasadék Munka-
csoport gyakorlatában jelentősen (81%) eltért a szokásos 
algoritmustól, amikor az archasadék valamilyen szindró-
ma részeként jelentkezett. A cardiorespiratoricus, gastro-
intestinalis és urogenitalis tractus szindrómákhoz társuló 
rendellenességeinek (műtéti) kezelése előnyt élvezett az 
ajak- és/vagy szájpadhasadék helyreállító műtétei előtt.

Az izolált ajak- és/vagy szájpadhasadékkal született 
gyermekekhez képest a szindrómákkal társult betegek-
ben gyakrabban fordult elő izolált szájpadhasadék és ve-
lopharyngealis insufficientia, és gyakrabban (37,5%) volt 
szükség az ajak- és/vagy szájpadhasadék miatti másodla-
gos műtétekre.

Anyagi támogatás: A közlemény megírása anyagi támo-
gatásban nem részesült.

Szerzői munkamegosztás: V. A.: A kézirat megírása és 
szerkesztése. M. T. B.: Adatgyűjtés. S.-B. K. A.: Iroda-
lomkutatás. V. K.: Hasadék-regiszteradatok. H. K.: 

Gene tikai vonatkozások. A cikk végleges változatát vala-
mennyi szerző elolvasta és jóváhagyta.

Érdekeltségek: A szerzőknek nincsenek érdekeltségeik.
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