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Bevezetés: Az aortaív magzati rendellenességei gyakran társulnak a szív és egyéb szervek eltéréseivel, kromoszóma­
aberrációkkal  és a légcső/nyelőcső postpartum kompressziós tüneteivel.
Célkitűzés: Tanulmányunk az aortaív-rendellenességek intrauterin kimutatását, a társuló malformációk, a genetikai 
eltérések és a megszületés utáni következmények vizsgálatát célozta.
Módszer: Retrospektív kohorsztanulmány egy hazai tercier praenatalis centrumban, szülészeti és magzati kardiológiai 
ultrahangvizsgálattal 2016 és 2020 között igazolt aortaív-rendellenességekben. A genetikai vizsgálat kariotipizálással 
és fluoreszcens in situ hibridizációval történt. A születés utáni következményeket a megszületést követő 24 hónapig 
vizsgáltuk.
Eredmények: Összesen 11 380 várandós nő vizsgálata során a magzati aortaív-eltérés prevalenciája 0,25% volt. A 28 
igazolt jobb oldali aortaív-esetből 27 esetben genetikai vizsgálat is történt. A magzati ultrahangvizsgálat során jobb 
oldali V jel  4 magzatnál, a többi esetben pedig U jel volt látható, melyből 4 esetben teljes kettős aortaív igazolódott. 
A jobb oldali aortaív 18 esetben (67%) volt izolált. A társult rendellenesség 3 esetben cardialis, 7 esetben extracardia­
lis volt. A leggyakoribb szíveltérés a Fallot-tetralógia (2/27), a leggyakoribb extracardialis eltérés a thymushypoplasia, 
az arteria (a.) umbilicalis singularis és az a. subclavia eltérései voltak. DiGeorge-szindrómát 1 esetben (3,7%) igazol­
tunk. A jobb oldali V-jel-esetek 75%-a conotruncalis szívrendellenességgel társult. A terhesség kimenetele és a post­
partum következmények 24 esetben (89%) voltak ismertek. A postnatalis diagnózis 2 esetben tért el a praenatalistól, 
a diagnózis konkordanciája 93% volt. Az izolált esetek 17/18 terhességben élve születéssel végződtek. Születés utáni 
kompressziós tünet 9 esetben (42,9%) alakult ki vascularis ring miatt, 6 gyermeknél (28,6%) műtétre is szükség volt. 
Következtetés: A magzati aortaív-betegségek multidiszciplináris kórképek, melyek megfelelő ultrahangvizsgálati mód­
szerek alkalmazásával méhen belül felismerhetők. A társuló szervi rendellenességek miatt alapos szülészeti és kardio­
lógiai magzati ultrahangvizsgálat javasolt, a genetikai betegségek miatt invazív beavatkozás és a megszületés után 
speciális követés indokolt. 
Orv Hetil. 2023; 164(28): 1111–1120.
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Prenatally detected aortic arch anomalies and their consequences after birth
Introduction: Aortic arch anomalies are frequently associated with cardiac or extracardiac malformations, chromo­
somal aberrations and postpartum esophagus/trachea compression. 
Objective: We aimed to establish the prevalence of associated cardiac and extracardiac malformations, the frequency 
of chromosomal aberrations in fetuses with the diagnosis of aortic arch anomalies and to assess the pregnancy and the 
postnatal outcome. 
Method: Retrospective cohort study of all fetuses with aortic arch anomalies and genetic diagnosis in a tertiary refer­
ral obstetric and fetal cardiology centre between 2016 and 2020. Postpartum data were collected within 24 months 
after birth. 
Results: In a cohort of 11.380 pregnant women, the prevalence of aortic arch anomalies was 0.25%. Among 28 cases 
of right aortic arch anomalies, in 27 fetuses prenatal genetic diagnosis was available. We diagnosed 4 fetuses with 
mirror-image branching (right sided V-sign) and 23 fetuses with U-sign (4 fetuses with complete double aortic arch). 
18 cases (66%) were isolated. Associated anomalies were cardiac in 3 cases and extracardiac in 7 cases (33%). The 
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most frequent cardiac anomaly was tetralogy of Fallot (2/27), the extracardiac anomalies were thymus hypoplasia, 
single umbilical artery and subclavian artery malformations. In 1 case (3.7%), fluorescent in situ hybridization diag­
nosed 22q11.2 microdeletion. 75% of fetuses with right sided V-sign were associated with conotruncal malforma­
tions. Pregnancy and postpartum outcome were known in 24 pregnancies. Postnatal diagnosis was different from 
prenatal in 2 cases, the concordance rate was 93%. Isolated cases resulted in live birth in 17/18 pregnancies (93%). 
The frequency of postpartum trachea/esophagus compression was 42,9% (9 cases) due to vascular ring, in 6 children 
(28,6%) operation was necessary. 
Conclusion: Fetal aortic arch anomalies are multidisciplinary diseases to be diagnosed by proper prenatal ultrasound 
examination. Associated fetal anomalies necessitate extended obstetric and cardiac sonography, invasive prenatal test­
ing should be offered, and thorough postnatal long-term follow-up is recommended.

Keywords: fetal echocardiography, right aortic arch, FISH, arrayCGH, 22q11.2 deletion syndrome
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Rövidítések
(i)RAA  = ([isolated] right aortic arch) (izolált) jobb oldali aor­
taív; 22q11.2DS = 22q11.2-deletiós szindróma, DiGeorge-
szindróma; 3VT view = (3-vessel trachea view) háromértra­
chea-metszet; aCGH = (array-based comparative genomic 
hybridization) microarray-komparatív genomhibridizálás; 
ALSA = (aberrant left subclavian artery) aberráns lefutású bal 
oldali arteria subclavia; CMA = kromoszomális microarray-
analízis; DAA = (double aortic arch) kettős aortaív; DNS = 
dezoxiribonukleinsav; ECA = extracardialis; FISH = fluoresz­
cens in situ hibridizáció; ICA = intracardialis; NEAK = Nemze­
ti Egészségbiztosítási Alapkezelő; OMIM = (Online Mendeli­
an Inheritance in Man) a ’Mendeli öröklődés emberben’ 
projekt online adatbázisa; TBX1 = T-box transzkripciós fak­
tor-1; TT-ratio = (thymus-thoracic ratio) thymus-mellkas 
arány; VSD = (ventricular septal defect) kamrai septumdefektus

A magzati ultrahangvizsgálat során a felső mediastinum 
képletei a szívtől cranialisan, az ún. háromértrachea- 
(three-vessel trachea, 3VT-) metszetben vizsgálhatók, 
melyet először Yagel és mtsai írtak le [1]. A síkban a 
nagyerek V alakú elrendezést (V jel) mutatnak, amelynek 
bal oldalán a pulmonalis törzs és a ductus arteriosus Bo­
talli, tőle jobbra és a gerinc előtt balra a szabályos lefutá­
sú bal oldali aortaív, jobbra pedig a vena cava superior és 
a trachea látható (1. ábra). A normális lefutású aortaív a 
trachea előtt található, a V jel csúcsa a gerinc bal oldalán 
látható.

A korai embrionális fejlődés során a felszálló primitív 
aorta bal és jobb oldali ívet alkot, mintegy körülveszi a 
korai tracheát és az oesophagust, majd egyesülve a gerinc 
előtt közös leszálló aortát képez. A primitív aorta 6 íve 
közül a 4. jobb oldali ív a jobb arteria (a.) subclavia le­
adása után elsorvad, így normális esetben a magzati aor­
taív az embrionális időszak kb. 9–10. hetétől kezdve bal 
oldali lefutású, a gerincoszlop bal oldalán V formát mu­
tatva a 3VT-síkban [2]. Annak függvényében, hogy a 

korai fejlődés során az aortaívek mely szegmentuma fej­
lődik ki vagy marad fenn, különböző rendellenességek 
alakulhatnak ki in utero [3, 4]. 

Ha a 6 primitív aortaívből a 4. bal oldali szívódik fel a 
bal a. subclavia eredése után, a jobb oldali aortaív (RAA) 
a nyaki nagyartériák ún. „tükörképszerűen fordított ere­
désével” (mirror-image branching) jár együtt, és V alakú 
jelet mutat a magzati ultrahangvizsgálat során, a gerinc­
oszlop jobb oldalán. Ez gyakran társul intracardialis, fő­
leg conotruncalis szívrendellenességgel. Amennyiben a 
bal és a jobb oldali distalis aortaív felszívódása is elmarad, 
akkor a tracheát és az oesophagust körbevevő érgyűrű 
képződik. A jobb oldali aortaív mindig perzisztál, a bal 
oldali ívet alkotó szegmentumok részben vagy teljesen 
felszívódhatnak. A bal oldali aortaív elsorvadása a leg­
gyakrabban a bal a. carotis communis és a bal a. subclavia 
közötti, a kialakult RAA U jelet mutat a 3VT-síkban. Ez 
a típus együtt járhat aberráns lefutású bal oldali a. sub­
claviával (ALSA) is. Az ALSA a Botalli-vezetékkel és a 
bal a. plumonalisszal vehet részt az érgyűrű kialakításá­
ban. A legritkább típus a kettős aortaív (DAA – double 
aortic arch), melynél mindkét aortaív teljesen fennma­
rad, gyakran a légcső és a nyelőcső kompresszióját okoz­
va [4, 5] (1. ábra). 

Az aortaív-anomáliák előfordulhatnak izolált formá­
ban (iRAA), de társulhatnak hozzá a szív intracardialis 
eltérései (RAA-ICA), a mediastinalis nagyerek lefutási 
rendellenességei vagy egyéb magzati szervek extracar­
dialis (RAA-ECA) malformációi. Jelentőségét a társult 
szervi eltéréseken kívül egyrészt a trachea/oesophagus 
postnatalis kompressziója, másrészt a genetikai eltérések­
kel történő társulásai okozhatják. A társuló kromoszó­
maeltérések a leggyakrabban a gyakori triszómiák (pél­
dául Down-szindróma) és a szubmikroszkópos eltérések 
közül a 22q11.2-deletiós szindróma (22q11.2DS, 
DiGeorge-szindróma) lehetnek. A fenti eltéréseket szá­
mos nemzetközi tanulmány vizsgálta, és a társult geneti­
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kai eltérések gyakoriságát 0–16% közöttinek találta [6–
22] (1. táblázat). Hazai adatok a magzati aortaív-rend­
ellenességek vonatkozásában nem állnak rendelkezésre.

Tanulmányunk egy praenatalis magyarországi cent­
rum anyagában az aortaív-rendellenességek intrauterin 
kimutatását, a társuló cardialis/extracardialis malformá­
ciók, a genetikai eltérések és a postpartum következmé­
nyek vizsgálatát célozta a gyermekek 2 éves koráig.

Módszer

Tanulmányunk a Magyar Honvédség Egészségügyi Köz­
pont (Honvédkórház) Genetikai Centrumában retros­
pektív módon vizsgálta részlegünk adatbázisában a 2016 
és 2020 között magzati ultrahangvizsgálattal igazolt 
aortaív-eltéréseket, amely esetekben genetikai vizsgálat 
történt.

A magzati ultrahangvizsgálatokat a Magyar Szülészet-
Nőgyógyászati Ultrahang Társaság aktuális protokollja 
szerint végeztük GE Voluson 730 Expert és E8 készülé­
keken (General Electric, Boston, MA, USA), de a szív 
vizsgálatát kiegészítettük a nemzetközi ultrahangtársa­
ság (ISUOG) protokolljával. A 18–20. héten javasolt ún. 
II. ultrahang-szűrővizsgálat során így a szív négyüregi 
vizsgálati síkja mellett minden esetben megvizsgáltuk a 
szív kiáramlási pályáit és az aortaívet is a 3VT- és a sagit­
talis síkokban. Aortaív-eltérés gyanúja esetén magzati 
echokardiográfiában járatos szakember végezte el a szív 
célzott vizsgálatát. Társuló cardialis eltérésnek (ICA) a 
strukturális szívrendellenességeket (septumdefektusok, 
conotruncalis anomáliák, komplex szívrendellenességek) 
tekintettük. Ha az aortaív-rendellenesség gyanúja a 12–
16. héten merült fel, akkor korai magzati echokardiográ­
fia történt. A magzati csecsemőmirigyet a nemzetközi 

1. ábra A magzati aortaív normális lefutása és az aortaív rendellenességei (részletes magyarázat a szövegben). A) Normális lefutású bal oldali magzati aortaív 
a mediastinalis erek eredésével. B) A magzati háromértrachea-metszet ultrahangvizsgálati képe a felső mediastinumban a 18–22. terhességi héten, 
szabályos lefutású aortaív esetén, apicalis magzati pozícióban (GE Voluson E10, Gray scale). C) Háromértrachea-metszet színes power-Doppler-ult­
rahangvizsgálati képe jobb oldali aortaív (RAA) esetén. A kóros lefutású aortaív U jelet rajzol a trachea körül (GE Voluson E8, Sepia). D) Háromért­
rachea-metszet ultrahangvizsgálati képe jobb oldali kettős aortaív (RAA-DAA) esetén. A kórosan kettőzött aortaív két szára érgyűrűt képez a trachea 
körül (GE Voluson E8, Gray scale)

3VT view = háromértrachea-metszet; AB = arteria brachiocephalica; Ao = aorta; AP = arteria pulmonalis; DA = ductus arteriosus (Botalli); DAA = 
jobb oldali kettős aortaív; LCCA = bal arteria carotis; LSA = bal arteria subclavia; RCCA = jobb arteria carotis; RSA = jobb arteria subclavia; VCS = 
vena cava superior; RAA = jobb oldali aortaív
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szakirodalomban leírt módon vizsgáltuk, thymushypop­
lasiát a 3VT-metszetben mért 0,4 alatti thymus-mellkas 
arány (TT-ratio) esetén állapítottunk meg [23]. A felső 
mediastinalis erek lefutási zavarát (például aberráns lefu­
tású a. subclavia) extracardialis rendellenességnek tekin­
tettük. 

A szülőknek a genetikai tanácsadás során a magzat ge­
netikai vizsgálatát javasoltuk. Az invazív beavatkozások 
közül lepényszövet-mintavételt a 11–20. terhességi hét 
között, magzatvíz-mintavételt a 15–20. hét között vé­
geztünk. Amennyiben a magzati echokardiográfia a 20. 
hét után igazolta a szív fejlődési rendellenességét, a 22. 
hétig többnyire chorionboholy-mintavételt végeztünk.

Minden esetben fluoreszcens in situ hibridizációt 
(FISH), kariotipizálást és DiGeorge-szindrómára célzott 
molekuláris genetikai vizsgálatot végeztünk. Kariotipi­
zálásnál a mikroszkópos preparátumok kiértékeléséhez 
G-sávos technikát alkalmaztunk standardként, a leggya­
koribb aneuploidiákat emellett FISH-módszerrel zártuk 
ki (Prenatal Enumeration Kit, Cytocell Ltd., Cambridge, 
Egyesült Királyság). A DiGeorge-szindróma vizsgálatát 
célzott TBX1-próbával FISH-módszerrel végeztük 
(Cytocell Ltd.) metafázisos és interfázisos sejteken, így a 
mikroduplikációs esetek kimutatása megbízhatóbb. 
Minden házaspárnak felajánlottuk az önköltséges micro­
array-komparatív genomhibridizálás (aCGH, CMA) 
vizsgálatot, mely az egyszeres nukleotid-polimorfizmus 
microarray-analízise révén a teljes genomot lefedi (Affy­

metrix CytoScan Optima platform, 750K; Santa Clara, 
CA, USA). 

Terhességmegszakítást vagy méhen belüli elhalást kö­
vetően, amennyiben intézményünkben történt a beavat­
kozás, fetopatológiai vizsgálatot is végeztünk. Az esetek 
egy részében a vetélést/szülést követően megerősítő 
(cito)genetikai vizsgálatra is sor került.

A leíró statisztikában folyamatos változók esetén (élet­
kor, terhességi hetek) átlagot és szórást határoztunk meg 
95%-os konfidenciaintervallummal, kategorikus változók 
esetén a gyakoriság összes elemszámra vonatkoztatott 
hányadosát fejeztük ki %-ban. 

Eredmények

A 2016–2020 közötti időszakban központunkban ös�­
szesen 11 380 várandós nő szülészeti ultrahangvizsgála­
tát végeztük. Magzati ultrahangvizsgálattal 28 esetben 
igazoltunk aortaív-rendellenességet (5 esetben ikerter­
hességben), 1 esetben a szülők nem egyeztek bele a to­
vábbi vizsgálatokba (az elemzésből kizártuk). A jobb 
oldali aortaív prevalenciája így 0,25% volt. 

Az ultrahangvizsgálat során jobb oldali V jel 4 mag­
zatnál, a többi esetben pedig U jel volt látható, melyből 
4 esetben az ultrahang komplett DAA-t mutatott. A di­
agnózis felállításakor a terhesség átlagideje 19,4 ± 2,0 
(13–21) hét, az anyai átlagéletkor 33,6 ± 3,8 (27–41) év 
volt. A diagnózis 9 esetben előrehaladott terhességi kor­

1. táblázat A nagyobb esetszámú nemzetközi tanulmányok összefoglalása a praenatalisan felismert jobb oldali aortaív (RAA) eseteire vonatkozóan. A tanulmány 
első szerzője, a vizsgálat helye, az RAA-esetek száma, a társult kromoszóma-rendellenességek, illetve a 22q11.2-deletiós szindróma gyakorisága (%) és 
az alkalmazott genetikai vizsgálómódszer látható. Zárójelben az izolált jobb oldali aortaív (iRAA) eseteire vonatkozó adatok láthatóak 

Tanulmány RAA-esetek  
(ebből iRAA) (n)

Társuló kromoszóma-
rendellenesség (%)

Társuló 22q11.2DS 
(%)

Módszer

Berg (2006), Németország   71 (23)   2,8 (0) 10 (0) Kario, FISH

Zidere (2006), Anglia   75 (25) 14,7 (0) 16 (8) Kario, FISH

Galindo (2009), Spanyolország   48 (15)   4,2 (6,7)   8,3 (0) Kario, FISH

Li (2011), USA   81 (29)   7,4 (3,4)   0 Kario, FISH

Miranda (2014), Anglia   98 (27)   7,1 (3,7)   8,1 (0) Kario, FISH

Razon (2014), Izrael   50 (50)   4   4 Kario, FISH

Bronshtein (2016), Izrael   78 (57)   1,3 (1,7)   2,6 (3,5) Kario, FISH

D’Antonio (2016), Anglia   86 (86) 14   6,4 Kario, FISH

Perolo (2016), Olaszország   82 (82)   0   8,5 Kario, FISH

Wójtowicz (2017), Lengyelország   46 (14)   6,5 (0) 13 (0) Kario, FISH

Peng (2017), Kína   86 (39)   2,3 (0)   3,5 (2,6) Kario, aGGH

Maya (2018), Izrael   94 (94)   2,1   2,1 Kario, aCGH

Vigneswaran (2018), Anglia   75 (75)   8   6,7 Kario, aCGH

Bitumba (2019), Franciaország   56 (56)   0   0 Kario, FISH, aCGH

Campanale (2019), Olaszország   55   5,4   3,6 Kario, FISH, aCGH

Topbas Selcuki (2020), Törökország   60 (18) 10 (0)   3,3 (11,1) Kario, FISH, aCGH

Babaoğlu (2022), Törökország 137 (84) 10 (0)   4,3 (2,3) Kario, FISH

22q11.2DS = 22q11.2-deletiós szindróma; aCGH = microarray-komparatív genomhibridizálás; FISH = fluoreszcens in situ hibridizálás;  
(i)RAA = (izolált) jobb oldali aortaív; Kario = kariotipizálás; RAA = jobb oldali aortaív
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2. táblázat Az izolált és a cardialis/extracardialis eltérésekkel társult magzati aortaív-rendellenességek esetei, azok típusai és genetikai társulásai az anyagunkban 

RAA n (db) Társult cardialis Társult extracardialis Kromoszóma-
rendellenesség

22q11.2DS Összesen 
genetikai 

Az ultrahang-eltérés 
típusa alapján

Jobb oldali V jel 4 3 1 0 1 1 (25%)

U jel 23 0 6 0 0 0

A jellege alapján

Izolált 

iRAA 18 – – 0 0 0

Társult 9 3 7 0 1 1 (11,1%)

RAA-ICA 2 – TOF
– DORV + VSD + PA

0 0 0 0

RAA-ECA 6 – – ALSA
– ALSA
– Hydrocephalus
– Thymushypoplasia
– �Agenesia renis l.d., AUS, 

pyelectasia, polyhydramnion
– AUS

0e 0 0

RAA-ECA/ICA 1 TOF Thymushypoplasia + ALSA 0 1 1

Összesen 27 3/27 7/27 0 1 1 (3,7%)

22q11.2DS = 22q11.2-deletiós szindróma; ALSA = aberráns lefutású bal oldali arteria subclavia; AUS = arteria umbilicalis singularis; DORV = 
kettős kiáramlású jobb kamra; (i)RAA = (izolált) jobb oldali aortaív; ECA = extracardialis; ICA = intracardialis; PA = pulmonalis atresia; TOF = 
Fallot-tetralógia; VSD = kamrai septumdefektus

ban, a 20. hét után került felállításra. Chorionboholy-
mintát 16 esetben (59%), magzatvízmintát 9 esetben 
(33%) vettünk, 2 magzatnál (7%) pedig abortumból tör­
tént a genetikai vizsgálat.

Társult rendellenesség 9 magzatban volt kimutatható. 
A jobb oldali V-jel-esetek 75%-ban szíveltéréssel társul­
tak (RAA-ICA), mely Fallot-tetralógia volt, illetve kettős 
kiáramlású jobb kamrai septumdefektussal és pulmonalis 
atresiával. Az U-jel-esetek szíveltéréssel nem jártak, de 
extracardialis eltérés 6 esetben társult (RAA-ECA), me­
lyek közül a leggyakoribb a thymushypoplasia, továbbá 
az a. umbilicalis singularis és az a. subclavia rendellenes­
ségei voltak. ECA/ICA 1 esetben fordult elő, mely Fal­
lot-tetralógia, thymushypoplasia és ALSA volt, ebben a 
FISH-vizsgálat DiGeorge-szindrómát igazolt (2. táblá-
zat, 2. ábra). aCGH-vizsgálatot 1 esetben kértek a szü­
lők. A teljes beteganyag 3,7%-ában (1/27), a társult ese­
tek 11,1%-ában (1/9) így genetikai eltérés volt 
igazolható. 

A terhességek kimenetele 24/27 esetben (89%) volt 
ismert. Az átlagos magzati születési súly 2962 ± 822 
(840–4100) gramm, a szüléskor a terhesség átlagideje 
37,6 ± 3,4 (28–40) hét volt. A szülés utáni pontos diag­
nózis 2 esetben tért el a méhen belülitől, szülés után 
komplett DAA igazolódott. Az ismert kimenetelű izolált 
esetekben 5/15 gyermeknél (33%) trachea/oesophagus 
kompresszió alakult ki, mely arány a társult esetekben 
hasonló volt (3/9). A DAA-esetek mindegyikében kiala­

kult a kompressziós tünet. Műtétre 6 esetben volt szük­
ség, 5 esetben érgyűrű, 1 esetben Fallot-tetralógia miatt. 
A szülők 3 társult esetben kérték a terhesség megszakítá­
sát (3. táblázat).

Megbeszélés

Az RAA a korai embrionális fejlődés során a magzati 
3–6. kopoltyúív rendellenessége. A főér rendellenes hala­
dási irányán kívül a fenti kórkép gyakran társul a szív 
strukturális malformációival (ICA), egyéb magzati szer­
vek extracardialis rendellenességeivel (ECA) és kro­
moszómaeltérésekkel. A születés után manifesztálódó 
nyelőcső/légcső kompressziót az érgyűrű jelenléte és 
mértéke, a terhességi és a gyermekkori prognózist pedig 
a társuló szervi és genetikai rendellenességek határozzák 
meg. Tanulmányunk az első hazai magzati aortaív-rend­
ellenességekkel foglalkozó tanulmány. 2016-ban köz­
pontunk közös munkacsoportot hozott létre a Gottse­
gen György Országos Kardiovaszkuláris Intézet Magzati 
Kardiológiai Részlegével azon célból, hogy igazolt mag­
zati conotruncalis és aortaív-rendellenességekben beve­
zessük a DiGeorge-szindróma rutin praenatalis vizsgála­
tát intézményünk gyakorlatába [24].

Az RAA gyakoriságát a nemzetközi szakirodalomban 
kb. 0,1%-ra becsülik, de feltételezhető, hogy a valós pre­
valencia ennél nagyobb [25]. Adataink szerint tercier 
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3. táblázat A magzati aortaív-eltérést mutató terhességek kimenetele és postnatalis következményei az izolált, illetve a cardialis/extracardialis eltérésekkel társult 
esetekben

Az aortaív-eltérések típusa iRAA
n = 18

RAA-ICA
n = 2

RAA-ECA
n = 6

RAA-ECA/ICA
n = 1

Összesen 
n = 27

Genetikai diagnózis 18 2 6 1 27 (100%)

Ismert kimenetel 15 2 6 1 24 (89%)

Vetélésindukció   – 1 1 1   3 (11,1%)

Méhen belüli elhalás   1 – – –   1 (3,7%)

Szülés/Császármetszés 15 1 5 – 21

Eltérő postpartum/postabortum diagnózis   2 – – –   2 (7,4%)

Postpartum oesophagus/trachea kompresszió   5 – 4 –   9/21(42,8%)

Postpartum műtét   3 1 2 –   6/21 (28,6%)

ECA = extracardialis; ICA = intracardialis; (i)RAA = (izolált) jobb oldali aortaív

2. ábra Fluoreszcens in situ hibridizáció (FISH) eredmények képei a 22q11.2-es régióban a TBX1-génre specifikus próbával, invazív beavatkozásból szárma­
zó mintán. A) és B) 46,XX.ish 22q11.21(D22S1627x2). Normális kópiaszám, egészséges magzat. C) és D) 46,XX.ish del(22)(q11.21q11.21)
(D22S1627-). Magzati DiGeorge-szindróma. Az A) és C) ábrán DAPI-festett metafázisos sejtek. A B) és D) ábrán a hozzájuk tartozó FISH-jelek:  
a TBX1-próba piros, a kontrollrégió zöld szignállal jelenik meg. A D) ábrán egy piros jel látható, amely 22q11.2-deletiót igazol

DAPI = 2,4-diamidino-2-fenilindol; FISH = fluoreszcens in situ hibridizáció; TBX1 = T-box transzkripciós faktor-1
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centrumunkban a prevalencia kb. 0,25% volt, mely a 
nemzetközi adatoknál nagyobb arány. Az in utero diag­
nózis kulcsa a terhesség 18–22. hetében elvégzett ultra­
hangvizsgálat során a szív kiáramlási pályáinak és a 3VT-
metszetnek a vizsgálata, mely számos országban, így 
hazánkban sem képezi a rutin magzati szűrővizsgálatok 
részét. Újabban izraeli szerzők több tízezres terhespopu­
láción a kiáramlási pályák rutinalkalmazása kapcsán az 
RAA gyakoriságát 1/615-nek, a DAA gyakoriságát pe­
dig 1/5300-nak találták [12]. Egy kiemelt angliai cent­
rumban azt tapasztalták, hogy az aortaív-anomáliák már 
az első trimeszteri ultrahangszűrés során gyakran felis­
merhetők a 3VT-sík vizsgálatával. Az RAA és a DAA 
együttes gyakorisága 1/1450-nek bizonyult az első tri­
meszter végén, és az incidenciát 8-szorosnak találták in 
vitro megtermékenyítés esetén [26]. 

DAA esetén gyakori, hogy a jobb oldali ív erőtelje­
sebb, ezért a keskenyebb bal oldali ív csak a terhesség 
későbbi szakaszában vagy csak a szülés után válik látható­
vá. A prae- és a postnatalis diagnózis közötti megegye­
zés, a konkordancia jól képzett praenatalis szívcentru­
mokban elérhető, nagy külföldi központokban 68–100% 
közöttinek találták [6, 8, 15, 25]. Saját adataink elemzé­
se kapcsán 2 esetben igazoltunk születés utáni eltérő di­
agnózist (RAA helyett komplett DAA), így a konkordan­
cia 93% volt. 

Az önmagában előforduló iRAA klinikai jelentősége 
kisebb, hiszen a magzat méhen belüli kilátásait nem be­
folyásolja közvetlenül, a kompressziós tünetek pedig jel­
lemzően nem azonnal a szülést követően alakulnak ki 
[12]. A szakirodalom szerint az RAA-esetek 20–80%-a 
izolált [3, 6–8, 10]. A jelentős eltérés feltételezhetően 
annak köszönhető, hogy különbség van az egyes szerzők 
által alkalmazott szülészeti és kardiológiai ultrahangvizs­
gálatok, genetikai módszerek, illetve a társult extracardia­
lis/cardialis eltérések meghatározása között. Egy nagy 
esetszámú, populációs szintű, szigorú kritériumú izraeli 
tanulmányban az iRAA aránya 73% volt [12]. Saját ada­
taink szerint a vizsgált 27 esetünk kétharmada (67%) volt 
izolált, és ezek döntő része az U jellel járó típusba tarto­
zott a praenatalis ultrahangvizsgálat során.

Az RAA-esetekhez társuló strukturális szíveltérések 
közül a leggyakoribbak a conotruncalis anomáliák, hi­
szen az organogenezis során a kiáramlási pályák struktú­
rái és az aortaív is ugyanazon embrionális garatívekből 
fejlődik ki, és számos, ezen a területen expresszálódó 
közös gén szabályozza a kialakulásukat (például a TBX1-
gén). Miranda és mtsai tanulmányában a társuló ICA 
76%-a [10], Wójtowicz és mtsai tanulmányában 73%-a 
volt conotruncalis rendellenesség, a leginkább Fallot-tet­
ralógia [15]. Más szerzők 26,7%-nak és 51%-nak találták 
a társuló szívrendellenességeket, melyek többsége a co­
notruncalis eltérések mellett VSD volt [16, 27]. A szível­
térések egy része méhen belül nem mutatható ki, egy 
brit tanulmányban 6,2%-ban csak a szülést követően iga­
zolták a szívhibát [13]. A társuló ICA gyakoriságát az 
RAA típusa is meghatározza, ennek in utero vizsgálata 

nagy jelentőségű. Galindo és mtsai szerint az ICA aránya 
akkor a legnagyobb, amikor az RAA mellett a nyaki 
nagyerek lefutása tükörképszerű eredést mutat (jobb ol­
dali V jel), és ilyen esetben kb. 300-szorosra emelkedik 
ez az esély [8]. Ugyanakkor amennyiben az RAA ALSA-
val jár együtt, az ICA aránya jóval kisebb [6]. Saját ada­
taink Galindo és mtsai eredményeihez hasonlóak, hiszen 
ICA csak a jobb oldali V-jel-típusban fordult elő (75%). 

A társult extracardialis rendellenességek (ECA) mag­
zati gyakoriságát egy 98 RAA-esetet vizsgáló tanulmány 
31,6%-nak, egy másik, 46 esetet vizsgáló elemzés pedig 
36,9%-nak találta [10, 15]. A fenti számadat tartalmaz­
za a kromoszóma-rendellenességeket is, ami nem meg­
lepő, hiszen ECA gyakrabban alakul ki, ha magzati kro­
moszómaeltérés is jelen van. A leggyakoribb ECA a 
thymus hypoplasiája vagy aplasiája volt, amely a leg­
inkább DiGeorge-szindrómás magzatok esetén volt ki­
mutatható. A magzati csecsemőmirigy vizsgálata nem 
rutinrésze a magyarországi középidős magzati ultra­
hangszűrésnek, de a mirigy ábrázolható echószegény  
képlet a mediastinumban a 3VT-metszetben, a mellkas­
fal és a két a. mammaria között, jól elhatárolhatóan a 
tüdőktől. A thymus csökevényes fejlődését az jellemzi a 
legjobban, ha anteroposterior irányban a thymus-mell­
kas arányt (TT-ratio) mérjük. DiGeorge-szindrómás 
magzatoknál, akiknél conotruncalis szívrendellenesség 
is kimutatható, akár 95%-ban csökevényes magzati cse­
csemőmirigy igazolható [23]. Egy 82 RAA-esetet vizs­
gáló tanulmányban mindegyik 22q11.2-microdeletiós 
magzatnál igazolták a thymushypoplasiát [14]. Fontos 
kiemelni, hogy az RAA gyakrabban társul olyan gastro­
intestinalis rendellenességekkel, mint például a pylorus­
stenosis, az oesophagusatresia és az anusatresia, de ezek 
kimutatása gyakran csak a megszületést követően lehet­
séges [27]. 

Az RAA azon esetei, amikor érgyűrű képződik, a tra­
chea és az oesophagus kompressziójával járó postnatalis 
klinikai tünetek alakulhatnak ki, mint a dysphagia, a stri­
dor vagy a rekurrens légúti infekciók [15, 28]. Postnata­
lis nyomási tünetekre elsődlegesen a DAA-esetekben kell 
számítani [8, 27]. Hazai szerzők szerint az ALSA-val 
járó esetekben általában nem alakul ki mediastinalis 
kompresszió [4]. Érgyűrűt képező RAA esetén kb. 70–
90%-ban légúti szűkület tünetei jelentkezhetnek a szüle­
tést követő időszakban [29]. Általánosságban elmond­
ható azonban, hogy mivel az RAA-esetek nagyobbik 
része nem jár teljes érgyűrűvel, a kompressziós tünetek 
az RAA-val születettek kb. egynegyedében jelentkeznek, 
általában mérsékeltek, és a gyermekek nagyobb része 
nem igényel műtétet. Az újszülöttkori tünetek ritkák, in­
kább később, a csecsemőkorban alakulhatnak ki, különö­
sen felső légúti infekciót követően. Egy metaanalízis sze­
rint elsődlegesen azok a gyermekek igényelnek műtétet, 
akiknél a kompressziós tünetek az első 24 hónapban 
jelentkeznek [13]. Tanulmányunkban a megszületett 
gyermekeknél az izolált esetek egyharmadában, az összes 
eset 42,9%-ában megszületés után kompressziós tünet 
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alakult ki, műtétre pedig 28,6%-ban volt szükség, döntő­
en a DAA-esetekben.

A nemzetközi szakirodalomban összesen 17 nagyobb 
esetszámú tanulmány található, amely a magzati RAA és 
a kromoszóma-rendellenességek összefüggéseit vizsgál­
ta, 2 eset-kontroll tanulmány kivételével retrospektív 
módon (1. táblázat) [6–22]. A társuló magzati kromo­
szómaeltérések gyakoriságát 0–16% közöttinek találták, 
a leggyakoribb eltérés a Down- és a DiGeorge-szindró­
ma volt. Vizsgálataink során kariotipizálással nem talál­
tunk kromoszóma-rendellenességet, célzott FISH-vizs­
gálattal pedig 1 esetben (3,7%) DiGeorge-szindrómát 
igazoltunk. A genetikai rendellenességek prevalenciáját 
magzati RAA esetén eddig 2 nagy összefoglaló metaana­
lízis vizsgálta. 2016-ban D’Antonio és mtsai 16 tanul­
mány és 312 RAA-magzat adatainak feldolgozását vé­
gezte el: a kromoszóma-rendellenesség gyakorisága 
9%-nak, a 22q11.2DS gyakorisága pedig 6%-nak bizo­
nyult, de ez az arány izolált esetben (iRAA) 4,6%, illetve 
5,1% volt. A társult ECA gyakorisága 14,6%, az érgyűrű 
aránya 25,2%, a 2 éves korban műtétet nem igénylő gyer­
mekek aránya pedig 83% volt [13]. A másik nagy meta­
analízis 2019-ben 22 tanulmányt dolgozott fel 670 iga­
zolt RAA-magzattal [30]. Az összesített adatok szerint 
a  kromoszómaeltérés prevalenciája 7,5%, a 22q11.2DS 
prevalenciája 4,3% volt, mely iRAA-esetben 4,7%-nak, 
illetve 2,4%-nak bizonyult. 

A praenatalis közleményekhez képest a megszületett 
gyermekeket vizsgáló kardiológiai tanulmányokban álta­
lában az RRA-hoz társult rendellenességek nagyobb gya­
koriságát írják le. A jelenleg legnagyobb ilyen adatbázis 
204 gyermeknél azt találta, hogy 45% volt az iRAA ará­
nya, 53%-ban intracardialis eltérés társult, és ezen bete­
geknél 35% volt a 22q11.2DS gyakorisága [31]. 

A DiGeorge-szindróma a leggyakoribb szubmikrosz­
kópos kromoszómaeltérés (OMIM 188400), melynek 
oka általában a 22q11.2 kromoszomális locus microdele­
tiója, ritkábban microduplikációja. A 22-es kromoszóma 
hosszú karjának 11.2-es régiója egymás után 8 kevés kó­
piaszámú, instabil szerkezetű, ismétlődő DNS-szakaszt 
tartalmaz, amely az ivarsejtek meiosisa során DNS-töré­
sekre hajlamos, így könnyen alakulnak ki hiányok, több­
letek vagy inverziók [32]. A kórképre általában jellemző, 
3 millió bázis nagyságú klasszikus microdeletióban a hi­
ányzó szakasz 90 génje közül a DiGeorge-szindróma fe­
notípusának kialakításában főszereplő gén, a TBX1-gén 
az ébrényi fejlődés során a garatívek endo- és mesoder­
májában, illetve a distalis garatapparátus ectodermájában 
expresszálódik. Egérmodellen igazolták, hogy a gén által 
kódolt transzkripciós faktor a magzati másodlagos szív­
mező progenitor sejtjeit irányítja, így fontos szerepet ját­
szik a szív méretének növekedésében, a myocardium fej­
lődésében, a pitvarok, kamrák, kiáramlási pályák és a 
magzati nyak, szájpad kialakulásában [33, 34]. Az állat­
kísérletes modellek molekuláris eredményei arra utalnak, 
hogy a gén közvetlenül felelős a jellemző craniofacialis és 
cardialis tünetek kialakításáért.

Vizsgálata a hagyományos G-sávos kromoszómavizs­
gálattal nem lehetséges, hiszen a hiányzó kromoszomális 
szakasz mérete (2–5 millió bázis) a fénymikroszkópos 
vizsgálat felbontási határa alatt van. A diagnosztikus 
módszerek között sokáig a FISH volt a vezető technika, 
mely a TBX1-gén kimutatására fókuszál, a 3 Mb méretű 
deletio területére hibridizál. A FISH-próba azonban 
nem alkalmas pontmutációk és a ritka deletiók kimutatá­
sára, kb. 2-3%-ban így nem ad információt, diagnoszti­
kus pontossága kb. 97–98% [35]. Hazánkban DiGeorge-
szindróma tüneteit mutató gyermekeknél jellemzően 
FISH-módszerrel történik a vizsgálat, a praenatalis cent­
rumok egy részében van lehetőség a célzott magzati di­
agnosztikára is [36].

Az elmúlt évtizedben a fejlett országokban az aCGH a 
szubmikroszkópos kromoszómaeltérések vizsgálatának 
alapvető eljárásává vált, így ma már ez tekinthető a 
22q11.2DS-diagnosztika arany standardjának. Hazánk­
ban a módszert nem finanszírozza a NEAK, így tanul­
mányunkban akkor tudtuk alkalmazni, ha azt a szülők 
saját költségükön kérték. Az aCGH hazai finanszírozott 
bevezetését a praenatalis klinikai gyakorlatba munkacso­
portunk 2019 óta szorgalmazza [37]. RAA esetén a világ 
vezető centrumai az elmúlt években kezdték el az aCGH 
alkalmazását [16–18, 38]. Egy ausztrál tanulmányban 
30 magzatnál igazolt RAA esetén elvégzett CMA-vizs­
gálat a 12%-ban igazolt 22q11.2DS mellett 4 esetben 
mutatott ki klasszikus kariotipizálással nem látható egyéb 
kópiaszám-variációt [38]. Luo és mtsai nagy metaanalízi­
se összehasonlította a CMA és a kariotipizálás hatékony­
ságát RAA esetén, és úgy találta, hogy a CMA 8,2%-ban, 
a mikroszkópos kromoszómavizsgálat pedig 5,1%-ban 
tudott genetikai eltérést igazolni [30]. 

Tanulmányunk hátránya a kis esetszám és az, hogy 
eseteink 11%-ában a kimenetel ismeretlen maradt. El­
képzelhető, hogy az aCGH rutinalkalmazása emelte vol­
na a társult kópiaszám-variációk felismerését anyagunk­
ban. 

Következtetés

A második trimeszteri ultrahangvizsgálat során a magza­
ti szív kiterjesztett vizsgálati síkjainak alkalmazásával az 
aortaív-rendellenességek hazai körülmények között is 
felismerhetők, ennek rutinalkalmazása javasolt. A jobb 
oldali aortaív eseteinek kétharmada izolált rendellenes­
ség, mely a terhesség kimenetelét és a szülés módját 
önmagában nem befolyásolja. Mikroszkópos és szub­
mikroszkópos kromoszóma-rendellenességek (DiGeorge-
szindróma) társulhatnak RAA-hoz, ezért a genetikai 
elemzéshez az aCGH NEAK-finanszírozott bevezetésé­
re nagy szükség lenne. Invazív beavatkozás és genetikai 
vizsgálat az izolált esetekben is javasolt. A „mirror-image 
branching” esetekben (jobb oldali V jel) gyakori a co­
notruncalis szívrendellenességekkel történő társulás, 
mely a prognózist nagymértékben befolyásolja. A szülést 
követően a jobb oldali aortaív (főleg a komplett DAA) 
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eseteinek egyharmadában várható nyelőcső/légcső 
kompressziós tünet, és ezen esetek döntő részében mell­
kassebészeti műtét is szükséges. Az RAA-esetek multi­
diszciplináris kórképek, hiszen magzati kardiológiai és 
praenatalis genetikai ellátást, majd a megszületést köve­
tően gyermekkardiológiai követést és gyakran sebészeti 
beavatkozást igényelnek. 

Anyagi támogatás: A közlemény megírása és a kutató­
munka során a szerzők anyagi támogatásban nem része­
sültek. 

Szerzői munkamegosztás: T. Zs.: A közlemény megírása, 
az ultrahang- és az invazív beavatkozások elvégzése.  
P. T. E.: A közlemény megírása, a kariotipizálás és a  
FISH-vizsgálatok elvégzése. L. A. és H. J.: A magzati 
kardiológiai vizsgálatok elvégzése, a kézirat javítása. B. I. 
és S. E.: A statisztikai adatok feldolgozása és elemzése, 
a kariotipizálás és a FISH-vizsgálatok elvégzése. S. J. és 
D. J.: A kézirat véleményezése. A cikk végleges változa­
tát valamennyi szerző elolvasta és jóváhagyta. 

Érdekeltségek: A szerzőknek nincsenek érdekeltségeik. 

Köszönetnyilvánítás 
A szerzők köszönik a Magyar Honvédség Egészségügyi Központ 
Genetikai Laboratóriuma dolgozóinak áldozatos munkáját.
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