
 2015  ■  156. évfolyam, 37. szám  ■  1483–1490.1483

ÖSSZEFOGLALÓ KÖZLEMÉNY

DOI: 10.1556/650.2015.30240

A veleszületett maxillofacialis 

deformitások klinikai aspektusai

Sólya Kitti dr.1  ■  Dézsi Csilla2  ■  Vanya Melinda dr.3  ■  Szabó János dr.1 

Sikovanyecz János dr.3  ■  Kozinszky Zoltán dr.4  ■  Szili Károly dr.1, 5, 6

Szegedi Tudományegyetem, Általános Orvostudományi Kar, 

Szent-Györgyi Albert Orvos- és Gyógyszerésztudományi Centrum, 1Orvosi Genetikai Intézet, 
2Igazságügyi Orvostani Intézet,

3Szülészeti és Nőgyógyászati Klinika, Szeged
4Blekinge Kórház, Szülészeti és Nőgyógyászati Osztály, Karlskrona, Svédország

5Mediteam Szeged Zrt., Szeged
6Semmelweis Egyetem, Általános Orvostudományi Kar, Népegészségtani Intézet, Budapest

Az ajak- és szájpadhasadék a veleszületett rendellenességek egyik leggyakoribb típusa. A szerzők célja, hogy összefog-

laló irodalmi ismereteket nyújtsanak a kórképről. A nemzetközi szakirodalom áttekintésén és megvitatásán túl kieme-

lik a megelőzés lehetőségeit, a genetikai és környezeti tényezők szerepét, az anatómiai és embriológiai jellemzőket, a 

prae- és a postnatalis diagnózis és kezelés lehetőségeit. Az etiológia multifaktoriális, mind genetikai, mind környeze-

ti faktorok együttes hatása sokszínű fenotípusos és klinikai jellemzőkhöz vezet. A praenatalis diagnosztikában, meg-

előzésben, genetikai tanácsadás során és a sebészi kezelési stratégiával kapcsolatban a megfelelő multidiszciplináris 

ismeretek hiánya komoly diagnosztikai hibákhoz vagy tévedésekhez vezethet, ezért kiemelten fontos a klinikai csapat-

munka ezekkel az állapotokkal kapcsolatban. A professzionális csapatmunka és multidiszciplináris együttműködés 

garantálja az optimális ellátást és jobb életminőséget biztosít a betegek és családjuk számára. Orv. Hetil., 2015, 

156(37), 1483–1490.
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Clinical aspects of congenital maxillofacial 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 aetiology 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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Rövidítések

2/3/4 D = 2/3/4 dimenziós ultraszonográfi a; FGF = fi bro-

blast growth factor; FGF R2/R3 = fi broblast growth factor 

receptor; FMF = Fetal Medicine Foundation; GF = (growth 

factor) növekedési faktor; HGNC = HUGO Nomenclature 

Committee; mg = milligramm; NF = nuchal fl uid; NT = nuchal 

translucency; PLC = foszfolipáz-C; RNS = ribonukleinsav; 

SZTE = Szegedi Tudományegyetem; TGF = transforming 

growth factor; UH = ultrahang; USG = ultrasonography scree-

ning for gravid; VRONY = Veleszületett Rendellenességek Or-

szágos Nyilvántartása

Az arc komplex, a koponya elülső részét képező testtáj, 

amely az emberi test legspecifi kusabb részeként az ember 

egyediségéért felelős, szerkezeti épsége és esztétikai mi-

nősége alapvető az egyén testi-lelki jóllétéhez. Hazánk-

ban a születések 6%-ában a magzat minor vagy major 

fejlődési rendellenességgel jön világra, amelyek jelentős 

hányada (3,8–6,5%) az arckoponya rendellenességeit 

képviseli. Kiemelt jelentőséggel bírnak az ajak- és száj-

padhasadékok, amelyek a Down-szindrómát követő má-

sodik leggyakoribb congenitalis malformatiók, így a leg-

gyakoribb congenitalis malformatiók között tartjuk 

számon [1]. Az arckoponya rendellenességei létrejöhet-

nek izolált formában, de az esetek egyharmadában szind-

róma részeként és/vagy egyéb genetikai betegségekkel 

kombinációban alakulnak ki [2, 3].

Célul tűztük ki az alábbi összefoglalóban, hogy részle-

tesen bemutassuk az arckoponyát érintő szindrómás és 

nem szindrómás fejlődési rendellenességeket, amelyek 

praenatalis diagnosztikája még mindig csak az esetek 

20–30%-ában valósul meg (1. ábra) [4]. Segítséget kívá-

nunk nyújtani a klinikus és családorvos számára e speciá-

lis esetekben történő esetleges első vonalbeli tanácsadás-

ban, még a terhesség alatt vagy a perinatalis időszakban.

Az arcdeformitások leggyakoribb típusai a maxillofaci-

alis anomáliák a labium leporenum (ajakhasadék, chelio-

schisis vagy nyúlajak, angolul cleft lip) és/vagy a faux 

lupina (szájpadhasadék, palatoschisis vagy farkastorok, 

angolul cleft palate). Előfordulhatnak izolált vagy kom-

binált formában, illetve egy- vagy kétoldali lokalizáció-

val. A rendellenesség a szoptatással, a beszéd és a hallás 

kialakulásával, illetve a személyiségfejlődéssel kapcsolatos 

problémákat is okozhat. Gyakran több diszciplína szak-

értőinek (fül-orr-gégész, plasztikai sebész, arcsebész, 

 fogász, logopédus, gyermekgyógyász, genetikus, pszi-

chológus, szakápoló és szociális munkás) együttműködé-

sére van szükség az optimális terápia és rehabilitáció el-

érése érdekében [5].

A maxillofacialis anomáliák multifaktoriális eredetűek, 

azaz kialakulásukban bizonyos, a terhesség alatt exponá-

lódó külső tényezők (dohányzás, alkohol, gyógyszerek, 

narkotikumok), illetve az esetek 30–50%-ában genetikai 

hajlamosító tényezők (1. táblázat), vagy ezek együttesen 

játszanak szerepet [6]. A környezeti tényezők közül az 

anya életkora (<20 év vagy >39 év), anyai stressz, elhízás, 

az apa magas életkora, az anya betegsége (diabetes mel-

litus, magas vérnyomás, vírusbetegségek [rubeola, Parvo 

B13], cink- vagy folátanyagcsere-defektus) szerepel hoz-

zájáruló tényezőként. A cink a neuronalis migrációban 

játszik szerepet [7] és hiánya fokozza az orofacialis de-
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fektusok kialakulásának kockázatát [8]. A molekuláris 

faktorok közül a csontosodásban és a csontok záródásá-

ban szerepet játszanak a növekedési faktorok, citokinek 

(bone morphogenic factor 4, fi broblast growth factor 

receptor 2, transforming growth factor, IRF6, ch8q24, 

VAX1) defektusai [6].

Teratogén hatású faktorok közül az anya káros szenve-

délye (dohányzás, alkoholfogyasztás), A-vitamin, valpro-

át, rovarirtó szerek, mérgező anyagok emelhetők ki, 

 valamint az anya foglalkozási ártalma (például bőrfeldol-

gozás, cipőkészítő) lehet jelentős az első trimeszterben 

[6, 9].

A magasabb kortizolszint az első trimeszterben 

3,4-szeresére emeli a szájpadhasadék kockázatát, mivel 

az extracelluláris mátrix szerkezetét átalakítja és ezzel a 

szájpadnyúlványok növekedését befolyásolja. Az antiepi-

leptikumok szintén elősegítik a szájpadhasadék kialaku-

lását (például a fenitoin tízszeresére emeli a kockázatot) 

[9, 10]. A dohányzás önmagában kétszeresére növeli a 

szájpadhasadék kockázatát, amelyet bizonyos gének 

(TGF-α és MSX1) specifi kus alléljainak előfordulása to-

vább növel. Kortizol szempontjából fontos kiemelni a 

gyász állapotát, amely fokozott kortizoltermeléssel jár, 

így növeli a maxillofacialis anomáliák kialakulásának koc-

kázatát [11, 12].

A maxillofacialis defektusok családi halmozódást mu-

tatnak. Ajakhasadékok esetén, ha egy családban egy szü-

lőben vagy egy gyermekben jelen van, akkor az ismétlő-

dés kockázata 4%, míg az egyik szülő és egy gyermek 

együttes érintettsége esetén 17% [1]. Ha az egyik szülő 

érintett, akkor 3–5% a kórképpel született gyermekek 

aránya, míg ha egy gyermek és egy másik rokon családon 

belüli betegsége esetén a következő gyermek esélye 15% 

e fejlődési rendellenesség kialakulására [1, 13].

Magyarországon 2011-ben 101 esetet regisztráltak, 

amelynek 34,7%-a izolált szájpadhasadék, 46%-a izolált 

ajakhasadék, míg 18,8%-a kombinált eset volt. Az ajak az 

esetek több mint 60%-ában érintett (1. ábra) [4, 14, 

15]. Egyéb orofacialis deformitások, amelyek érinthetik 

az orrot, a szemet, a fület, illetve a homlokot, csak elvét-

ve fordulnak elő. A craniofacialis anomáliák előfordulása 

nagy földrajzi sajátosságokat mutat, Amerika bizonyos 

területein 3‰ feletti, Ázsiában ezer újszülöttből kettő, 

míg Európában egy újszülöttön diagnosztizálható arcfej-

lődési rendellenesség [2]. Az ajakhasadékok gyakoribbak 

fi ú magzatokban, és a kombinált esetek aránya is 2:1 a 

fi úk javára, míg a szájpadhasadék lányoknál gyakoribb 

ugyanilyen arányban [16]. Lányoknál a szekunder szájpa-

dot kialakító szájpadnyúlványok egyesülése egy héttel 

tovább tart, ami több lehetőséget ad a teratogén hatások 

kifejtésére [2, 17, 18, 19, 20]. Mindkét nemben az ajak 

vagy a primer szájpad bal oldala érintett gyakrabban [2].

Az intrauterin 4. héttől indulnak növekedésnek az arc-

nyúlványok (1 frontonasalis, 2 maxillaris és 2 mandibu-

laris) néhány homeobox fehérje hatására [17], amelyek-

nek patológiás fejlődésével és összenövésének hiányával 

jönnek létre a hasadékok [5, 21]. A felső állcsonti nyúl-

vány az első garatív hátsó részéből fejlődik ki, és belőle 

alakul ki a maxilla, míg az első garatív elülső része adja a 

mandibularis nyúlványt, amelyből az alsó állkapocs fejlő-

dik ki. A felső ajkat a két medialis orrnyúlvány és a két 

maxillaris nyúlvány egyesülése hozza létre. Az orr kiala-

kulása a frontonasalis nyúlványból a medialis és lateralis 

orrnyúlványokból történik. A medialis orrnyúlványok 

egyesüléséből alakul ki a fi ltrum a 6. hét végén, majd az 

orrnyúlványok egyesülnek a maxillaris nyúlványokkal, a 

6–8. hét végére, kialakítva ezzel az intermaxillaris szeg-

mentet, amely a primer szájpadot, a 4 metszőfogat és a 

felső ajak középső részét adja. A felső állkapocsnyúlvány 

kinövései a processus palatinalisok, avagy szájpadnyúlvá-

nyok, amelyek a 6. héten jelennek meg, és hátrafelé és 

középvonal felé összenőve kialakítják a szekunder palatu-

mot, ami előrefelé fuzionál a primer szájpaddal (a 6–12. 

hét között). A két szájpad közötti határ a foramen incisi-

vum [1, 5, 6, 17, 19, 22, 21, 23].

A hasadékok a gesztáció 5. és 12. hete között alakul-

nak ki. Az ajak-, illetve a szájpadhasadék eltérő embrioló-

giai hátterű [5, 19, 22, 24]. A hasadék nagysága és kiala-

kulásának időpontja alapján különböző súlyosságú 

formák képződhetnek. Az izolált ajakhasadékok kiala-

kulásakor a felső állkapocsnyúlvány és a medialis orrnyúl-

vány nem fuzionál, amelyek a 4–5. embrionális héten 

alakulnak ki. A kombinált ajak- és szájpadhasadék a pri-

mer szájpad fejlődési rendellenessége. Izolált szájpadha-

sadék előfordulhat a felső állcsonton, a primer és a sze-

kunder szájpad között vagy a szekunder szájpadon 

(a foramen incisivum mögött), amikor a két szájpadnyúl-

vány egyesülése marad el (rendszerint később, a 10–12. 

héten alakulnak ki). Az elsődleges és másodlagos szájpad 

1. táblázat A szájpadhasadékok osztályozása

Veau I. osztály: inkomplett, csak a lágy szájpad érintett.

II. osztály: a másodlagos szájpad érintett, kemény és 

lágy szájpad is érintett.

III. osztály: komplett unilateralis szájpadhasadék: az 

elsődleges és másodlagos szájpad is érintett.

IV. osztály: komplett bilateralis szájpadhasadék 

mind az elsődleges, mind a másodlagos szájpad 

érintettségével.

Lahshal Ajak, alveolus, kemény szájpad, lágy szájpad, 

alveolus, ajak mentén jobbról balra haladva.

A felső index a komplett szájpadhasadékra utal.

Az alsó index az inkomplett szájpadhasadékra utal.

X betű a normális struktúrát jelöli.

Striped Y Y alakú diagramon jeleníti meg az elváltozásokat, 

ahol az Y jelzi a komplett bilateralis 

szájpadhasadékot, ahol a kemény és a lágy szájpad is 

érintett, alosztályokat elkülönítve 1-től 9-ig, ahol az 

elváltozás mértékét pontozva berajzolják.

Van der 

Meulen

Az embriológiai állapotokat veszi alapul: 

internasalis, nasalis, nasomaxillaris vagy maxillaris.

Tessier A lágy és csontos részek érintettségét számokkal 

jelölik: 0–14.
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2. táblázat A leggyakoribb monogénes betegségek ajak- és/vagy szájpad-

hasadékkal

Locus Érintett gén/hatás Fenotípus/szindróma 

1p21.1 COL11A1 Stickler-szindróma típus II 

1q32.3-q41 IRF6 Poplitealis pterygium 

szindróma

1p34 WDR65 Van der Woude-szindróma 

1p36.11 GRHL3 Van der Woude-szindróma 

1q32-q41 IRF6 Van der Woude-szindróma 

2p21 SIX3 Holoprosencephalia-2 

2p25.3 COLEC11 3 MC-szindróma

2q14.2 GLI2 Holoprosencephalia-9 

2q31.1 GAD1 Cerebralis palsy-spasticus 

quadriplegia

2q33.1 SATB2 Pierre Robin-szekvencia 

ankyloglossiával vagy a nélkül

2q33.1 SATB2 Szellemi fogyatékosság 

3q27 TP63 Ectodermalis ectrodactylia 

dysplasia CL/P

3q27.3 MASP1 3 MC-szindróma 

3q28 TP63 EEC3

3q28 TP63 Ankyloblepharon-ectodermal 

defektus-Clefting (AEC) 

-szindróma

3q28 TP63 Limb–Mammary-szindróma 

3q28 TP63 Orofacial cleft 8 (OFC8) 

3q28 TP63 Rapp–Hodgkin-szindróma 

4p16.2 MSX1 Fog-agenesia

4p16.2 MSX1 CLP fogászati eltérés nélkül

4p16.2 MSX1 Witkop-szindróma 

4p16.3 FGFR3 Crouzon/Wolf–Hirschhorn-

szindróma (WHS) 

5p13.2 NIPBL Cornelia de Lange-

szindróma

5q15-q21 CDH1 CL/P és gyomorrák 

5q32 TCOF1 Treacher Collins-szindróma 

szembetegséggel

6p21.32 COL11A2 Stickler-szindróma típus II 

6q22.31 GJA1 Oculodentodigitalis dysplasia 

(ODDD) CL/P –lel

6p24 TFAP2A Branchio-oculofacialis 

szindróma

7p21 TWIST1 Saethre–Chotzen-szindróma

7q21.11 SEMA3E CHARGE-szindróma 

7q36.3 SHH Holoprosencephalia-3 

8p11.23-p11.22 FGFR1 Kallmann-szindróma 

8p11.23-p11.22 FGFR1 Nem szindrómás CLP

8q12.1-q12.2 CHD7 CHARGE-szindróma 

8q13.3 EYA1 Branchiootorenal szindróma 

típus I 

Locus Érintett gén/hatás Fenotípus/szindróma 

8q24.21 MYC Burkitt-lymphoma 

9q22 FOXE1 Bamforth–Lazarus-

szindróma

9q22.32 PTCH1 Holoprosencephalia-7 

9q31 PTCH1 Gorlin–Göetz-szindróma

10q25 SMC3 Cornelia de Lange-

szindróma

10q26.13 FGFR2 Crouzon–Apert–Pfeiffer-

szindróma 

10q26.13 FGFR2 Nem szindrómás CLP 

11p15 IGF-2 és

CDKN1C

Beckwith–Wiedemann

11q23.3 PVRL1 CLP ectodermal dysplasia 1 

(CLPED1) 

11q23.3 PVRL1 Nem szindrómás CLP 

11q24.2 CDON Holoprosencephalia-11 

12q12-q14 MLL2 Kabuki-szindróma 

12q13.11 COL2A1 Stickler-szindróma típus I 

13q32.3 ZIC2 Holoprosencephalia-5

14q13.3 PAX9 Fog-agenesia 

14q23.1 SIX1 Branchiootorenalis 

szindróma III. típus 

15q12 GABRB3 Gyermekkori absens 

epilepszia 

16q22.2 DHODH Miller-szindróma

17p13.3 mikrodeléciós 

szindróma:

PAFAH1B1, 

YWHAE, LIS1, 

14-3-3e 

Miller–Dieker-lissencephalia 

szindróma

17q24.3 SOX9 Pierre Robin-szindróma with 

or without campomelic 

dysplasia 

18p11.31 TGIF Holoprosencephalia-4 

19q13.32 SIX5 Branchiootorenal szindróma 

típus II 

21q22.3 RIPK4 Bartsocas–Papas-szindróma 

22q11.2 

22q11.2 

deléciós 

szindróma 

DiGeorge-szindróma, 

velocardiofacialis szindróma

22q11.21 TBX1 Velocardiofacialis szindróma 

Xp11.22-p11.21 SMC1A Cornelia de Lange-

szindróma

Xp22.31 KAL1 Kallmann-szindróma 

Xq21.1 TBX22 Szájpadhasadék 

ankyloglossiával vagy anélkül 

Xq21.1 TBX22 Abruzzo–Erickson-

szindróma 

Xq21.1 TBX22 Hypodontia 

Xq28 FLNA Otopalatodigitalis 

szindróma 

Xq28 FLNA Facialis állapotok 
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együttes fejlődési zavara a komplett ajak-állcsont-szájpad 

hasadék.

Az arcfejlődési defektusok lehetnek nem szindrómás 

esetek (izolált) vagy genetikai szindróma részei (2. táblá-

zat) [25]. A Goldenhar-szindróma (craniofacialis micro-

somia) részjelensége is lehet hasadék, de eredete ismeret-

len [26]. Több mint 300 genetikai tünet együttes része 

a szájpadhasadék vagy a kombinált ajak/szájpad hasadék 

(2. táblázat), amelyek mintegy fele monogénes öröklés-

menetet mutat (50%-ban autoszomális domináns, 40%-

ban autoszóm recesszív és 10%-ban X-kromoszómához 

kötött). Megjelenésében a mendeli öröklésmenet egyéb 

aspektusai, mint a csökkent penetrancia, variábilis gén-

expresszió, imprinting, allél- és locusheterogenitás is sze-

repet kap [17]. A leggyakoribb hasadékokat magába 

 foglaló Van der Woude-szindróma hátterében az interfe-

ronregulátoros faktor 6 génmutációja áll, amely jelentős 

szerepet játszik a szájpadnyúlványok fúziójában [27]. 

Több szindróma esetében a szájpadhasadék csak másod-

lagos következménye a patológiás arc- és nyelvnöveke-

désnek (például Pierre Robin-szekvencia) [13]. Sok eset-

ben bizonyos kromoszómadefektus (deléció, duplikáció, 

illetve triszómia) vezet a szindróma kialakulásához. A 

velocardiofacialis szindróma és a conotruncalis anomalia 

arcszindróma hasonló fenotípusúak, és mindkettőt a 

22q11.2 locus deléciója okozza [17].

Összességében véve a kromoszóma-rendellenességek 

gyakorisága egyoldali hasadékok esetében 32%, míg két-

oldali esetben 59%. A kromoszómaaneuploidiák közül 

leggyakrabban a 21-es, 18-as és 13-as kromoszóma tri-

szómiája társul maxillofacialis defektusokkal [13].

Mind a nyúlajak, mind a szájpadhasadék jelentősen 

változatos morfológiájú. A nyúlajak is érintheti a felső 

ajkat vagy ezen túlmenően még az alveolusokat, illetve a 

szájpad elülső részét [23]. A nyúlajak morfológiáját te-

kintve megkülönböztetünk a) mikro formát, b) inkomp-

lett és c) komplett formát (az ajak mellett gyakran az al-

veolus is érintett), amelyek a genetikai háttérrel állhatnak 

összefüggésben [5, 22, 24]. A szájpadhasadék attól füg-

gően is változatos morfológiájú és érintettségű lehet, 

hogy egy- vagy kétoldali.

A szájpadhasadék érintheti az elsődleges szájpadot, 

amely a foramen incisivum előtt helyezkedik el, de érint-

heti a másodlagos szájpadot is [13]. A kemény szájpad 

defi cientiája a csontos részek kóros fejlődését jelenti, míg 

a lágy szájpad érintettsége a nyálkahártya, az izomzat – 

musculus (m.) levator veli palatini, m. tensor veli palati-

ni, m. palatopharyngeus, m. palatoglossus és az uvula 

musculaturája – nem megfelelő fejlődését foglalja magá-

ba [20, 28]. Ezek az izmok gallért képeznek és a na-

sopharynx zárásában vesznek részt beszéd esetén és nye-

léskor, illetve az Eustach-kürt megfelelő funkciójához 

elengedhetetlenül szükségesek. Szájpadhasadék esetén 

ezek az izmok hiányozhatnak, gyengén fejlettek vagy 

rossz helyen tapadhatnak, ami a szájpad csökkent funkci-

óját okozza, illetve velopharyngealis insuffi cientiához 

(VPI) vezet [13]. A legkisebb problémát az izolált sub-

mucosus forma jelenti, ahol a szájpadizomzat vagy hypo-

plasiás, vagy rossz helyen tapad, és jellemző rá a hasadt 

uvula és a zona pellucida (kék színű középső rész és a 

kemény szájpad hátsó részén elhelyezkedő csomó) [29]. 

A szájpadhasadékok osztályozását az 1. táblázat mutatja 

be. A leggyakrabban használt beosztás a Veau-klasszifi -

kációs szisztéma [20, 30]. Az anatómiai képleteket fi gye-

lembe vevő beosztás mindig előnyösebb a  se bészeti be-

avatkozások szempontjából, viszont az embriológiai 

klasszifi káció a genetikai információ szempontjából fon-

tos [9, 10]. Kombinált hasadékok esetében a felső ajak 

mellett az alveolusok, illetve a szájpad is érintett [6, 23].

Megelőzés

Az orofacialis fejlődési rendellenességek megelőzésében 

a folsavnak lehet szerepe. Az első trimeszterbeli folát-

szupplementáció egyharmadtól [31] háromnegyed [32] 

arányban csökkentette a hasadékok előfordulását, habár 

nem minden tanulmány tudta ezt igazolni [33]. 

Arcfejlődési rendellenességek 

ultrahang-diagnosztikája

Az arcnyúlványok fúziója a 4–8. terhességi hét között 

jön létre, így akár a 2 hónapos magzaton megállapítható 

ultrahanggal a deformitás [1]. A kemény szájpad egyedi-

sége miatt személyazonosításra is alkalmas lehet, akár a 

magzati kortól kezdve [34]. A második trimeszterben 

válik lehetővé a magzat arcának vizsgálata. Erre a legal-

kalmasabb síkok:

–  coronalis – főként a maxilla és az ajak szerkezetének 

vizsgálata,

– sagittalis – orrcsont,

–  transversalis – a mandibula és kemény szájpad ábrázo-

lása.

A bilateralis defektusok 2 dimenziós rutinvizsgálaton 

is felismerhetőek. Középvonali ajakhasadékok módosí-

tott coronalis nézetben ábrázolhatók. A legnehezebben 

felismerhető az izolált szájpadhasadék. A magzat mimi-

kájának megfi gyelésére ad lehetőséget a 3/4 D ultra-

hang. Arckoponya-defektusok esetében kiemelendő a 

nyelés, szájnyitás vizsgálata (2. ábra). Doppler-ultra-

hanggal az amnion szájüregből orrüreg felé való áramlá-

sa vizsgálható, kóros áramlás hasadékra gyanús. Az áram-

lás rendellenességének mértéke korrelál a hasadék 

kiterjedésével. A pontos képalkotáshoz és a magzat vizs-

gálatához elengedhetetlen az orvos gyakorlata, tapaszta-

lata és türelme, mivel a magzat nem mindig helyezkedik 

el az adott vizsgálathoz szükséges pozícióban.

Magzati diagnosztika 

és genetikai tanácsadás

A genetikai tanácsadás célja, hogy megállapítsa és lehető-

ség szerint megmagyarázza a fokozott genetikai kocká-
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zatot, illetve annak lehetőségét, ezenfelül, hogy megfele-

lő szakmai tájékoztatást adjon a genetikai betegségek 

szűrési és diagnosztizálási lehetőségeiről. Magyarorszá-

gon régóta zajlik a terhesek gondozása, ennek részévé 

vált a genetikai tanácsadás, valamint a citogenetikai és 

molekuláris genetikai vizsgálatok. A családban ismert fej-

lődési rendellenességek ismétlődési kockázatának tisztá-

zására a családtervezőknek is javasolt a genetikai tanács-

adáson való részvétel, amely az ismétlődési kockázat 

becslésén túl a prevenciós lehetőségekről is hasznos in-

formációkkal szolgálhat [35].

Postnatalis klinikai vonatkozások

A deformitások különböző módon és mértékben befo-

lyásolják a magzat és a megszületett gyermek szervrend-

szereit. A leggyakoribb problémák közé tartozik a táplá-

lási, étkezési nehézség, beszéd-hangképzési nehézség, 

fogászati problémák, hallórendszeri infekciók, illetve a 

hallás- és szaglászavar. A rendellenességek a csecsemő 

növekedésével egyre nagyobb problémát jelentenek, il-

letve rontják a beteg életminőségét és olykor életkilátása-

it is, ezért indokolt születés után minél előbb megkezde-

ni a rekonstrukciót.

Terápiás lehetőségek

A terápia és ellátás tervezése a diagnózis (genetikai ta-

nácsadás) pillanatában el kell kezdődjön. Az ellátás első 

lépése a szülők informálása más potenciálisan fennálló 

rendellenességekről, azok vizsgálatáról, kizárásáról, a 

születendő gyermek speciális igényeiről, a kuratív terápi-

ás lehetőségekről és ezek anyagi és pszichés, valamint 

szociális hatásairól. A kezelés multidiszciplináris csapat 

feladata, amelynek tagjai gyermeksebész, fül-orr-gégész, 

logopédus, szájsebész, fogorvos és pszichológus, habár a 

hasadékok elsődleges terápiája a sebészeti zárás. A műtét 

előtt fel kell mérni az újszülött fi zikai állapotát, tudatá-

ban kell lenni az esetleges kontraindikációs tényezőknek, 

ezért a szülőknek érdemes még az újszülött érkezése 

előtt lehetőséget biztosítani a terápiás csapattal való kon-

zultációra. Ennek keretében ki kell térni a defektus típu-

sára, a rendellenesség potenciális okaira, a műtéti terápia 

idejére, menetére, részleteire. A korrekció több lépésből 

áll, amelyet a 3. ábra mutat be [36]. Nem vethető alá 

rekonstrukciónak az újszülött, ha alultáplált, vérszegény, 

vagy ha elégtelenek a légzési és keringési paraméterei. 

A szülés után a csecsemő megfelelő táplálása érdekében 

az újszülöttnek egyénre szabott szájpadlemez készül. 

Egészséges, élettani paraméterekkel rendelkező újszülött 

3 hónapos korban vethető alá a korrekciós műtétnek. 

A hasadékzárás lehetséges technikái közül a leggyakrab-

ban alkalmazottak: az egyenes vonalú zárás, a hullámvo-

nalú zárás és a Z-plasztika [13].

Másodlagos műtéttel eltüntethető az esetlegesen visz-

szamaradt heg, az ajak-, illetve ajakpír további korrekci-

óival javítható az arc esztétikája. Végleges korrekcióra 

általában a tinédzserkor elérése után kerül sor. A hasadé-

kok sebészeti korrekciója mindig az adott anatómiai 

helyzettől függ. A komplett ajakhasadékokat a sebészeti 

beavatkozás előtt leragasztják vagy egyéb eljárásokkal 

összehúzzák a sebszéleket [36] az első élethónapban, 

hogy morfológiailag inkompletté váljanak, és ne kelljen a 

végleges műtét alkalmával nagy húzóerőt kifejteni, majd 

később összevarrják a sebet (3–4. táblázat). Fontos, 

hogy az első sebészeti beavatkozás után ne alakuljon ki 

akkora mértékű heg, ami akadályozná a sebgyógyulást 

[37]. A sebészeti korrekció optimális időpontja a 10–12. 

hét [38]. Az ajakhasadékok korrekciójára szolgáló sebé-

szeti beavatkozásokat a 3. táblázat foglalja össze.

A szájpadhasadékok esetében a palatoplasztika célja 

az, hogy a szájüreget az orrüregtől elválasszuk annak ér-

dekében, hogy egy megfelelő velopharingealis gyűrűt 

2. ábra Magzati ajakhasadék 4D ultrahangképe

3. ábra Ajak- és szájpadhasadék terápiás lehetőségei életkor szerint

Ajak- és szájpadhasadékok korrekciós lépései 

 Élethónap  Életév 
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V.                          

VI.                           

VII.                          

VIII.                                  

IX.                           

X.                         

I. Szájpad obturátor zárása és egyéb felületi zárás; II. Ajakhasadék els  

korrekciója; III. Kemény szájpad zárása;  IV. Lágy szájpad zárása; V. Tuba 

korrekció; VI. Logopédia; VII. Csontpótlás; VIII. Ortodontia; IX. Plasztikai 

korrekciók; X. Szükség esetén: Heg- és formai korrekció 
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hozzunk létre a beszédhez és a nyeléshez, illetve meg-

előzzük a túlzott haránt irányú arcközépi (midface 

growth) növekedést [13, 35, 39]. Az első cél eléréséhez 

a sebészeti beavatkozás optimális ideje a születés utáni 

3–6. hónap, de mindenképpen 1 éven belül, míg a máso-

dik cél elérése érdekében a 2–5 éves korban elvégzett 

műtét alkalmas, de nem később, mint 15 éves korban. 

A legtöbb sebész a 12–24. hónap között végzi el a be-

avatkozást [40]. A választott sebészeti eljárás függ attól, 

hogy az elsődleges vagy másodlagos szájpad érintett, mi-

lyen vastag a hasadék, szükség van-e a szájpad hosszabbí-

tására, illetve, hogy milyen mértékű az arcközépi növe-

kedés. Ismételt beavatkozásra is szükség lehet, hogy a 

beszéd, a nyelés és a fogképződés megfelelő legyen, illet-

ve a sebészeti előtt ortopédiai kezelés is szükséges lehet 

[35]. A sebészeti beavatkozásokat a 4. táblázat foglalja 

össze [23, 29, 35, 40].

A műtéti szövődmények közé tartozik az oedema, 

oronasalis fi stula, elzáródott légutak, nyelvischaemia, 

VPI, ami függ az életkortól és a korrigálandó elváltozás 

milyenségétől és mértékétől [13, 20, 41]. A VPI elő-

idézhet beszéd- és nyelési nehézségeket, nasalis regurgi-

tatiót.

Következtetések

Az ajak- és szájpadhasadékok komplex szűrésénél, diag-

nosztikájánál és terápiájánál talán csak a megelőzésük 

fontosabb. A primer prevenció biztosíthatja egyedül fő-

ként a nem szindrómás esetek számának csökkenését.

Anyagi támogatás: A közlemény megírása, illetve a kap-

csolódó kutatómunka anyagi támogatásban nem része-

sült.

Szerzői munkamegosztás: Minden szerző együttesen já-

rult hozzá a kézirat megszövegezéséhez és az irodalmi 

áttekintéshez. A cikk végleges változatát valamennyi 

szerző elolvasta és jóváhagyta.
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3. táblázat Az ajakpadhasadékok műtéti reparációjának lehetőségei 

[6]

Egyenes vonalú 

zárás

A mikro formák esetében használatos. Általában 

csomó alakul ki az ajakban, illetve kontraktúra 

a sebszélben, amit különböző irányból eredő 

ajaklebenyek közbeiktatásával lehet kiküszöbölni.

Geometriai 

lebenyplasztika

Alkalmas széles defektusok műtétjére, amikor 

különféle alakzatú lebenyek segítségével húzzuk 

össze a sebszéleket. A hátránya a csökkent 

fl exibilitás és a hegképződés.

Millard-féle 

rotációs 

lebenyplasztika

Medialis ajakrészt lefelé forgatják, miközben 

lebenyt a lateralis ajakrészből képeznek. 

Kevés a heg és a szövetveszteség.

4. táblázat A szájpadhasadékok műtéti reparációjának lehetőségei [23]

Von Lagenback-

módszer

A szekunder szájpad inkomplett hasadékánál 

használják. Kétoldali mucoperiostealis lebenyek 

medialisan történő zárása.

Intravelaris 

veloplasztika

A patológiásan tapadó velaris (lágy szájpad) 

izmok repozíciója a megfelelő anatómiai 

pozícióba, hogy javítsák a velaris és 

torokfunkciót.

VY pushback 

palatoplasztika 

(vagy Veau–

Wardill–Kilner- 

plasztika)

A szájpad kétoldali mucoperiostealis 

lebenyének felemelése és medialis és posterior 

irányba történő hajtása, V-ből Y-ba történő 

irányba és a m. levator veli palatini reparációja. 

Célja a szájpad hosszabbítása, a lágy szájpad 

mobilitásának növelése, illetve a velofaringealis 

funkció helyreállításának elősegítése.

Kétlebenyes 

palatoplasztika

Egyoldali vagy kétoldali komplett 

szájpadhasadékra használatos. A szájüregi 

mucoperiostealis, illetve az orrüregi mucosalis 

lebeny kipreparálása, megemelése és 

középoldali zárása a m. levator veli palatini 

reparációját követően.

Furlow-féle 

szemben lévő 

Z–palatoplasztika

A lágy szájpad műtéti korrekciója és annak 

meghosszabbítása. Négy háromszög alakú 

lebeny képzése (2 lebeny jobb és bal oldalon 

is) egy Z vonal mentén úgy, hogy az egyik 

oldalon és a másik oldalon is az elöl 

kialakítandó lebenyben izom és nyálkahártya is 

van, míg a hátul kialakítandó lebenyt csak 

nyálkahártya alkotja. Az izmot tartalmazó 

lebenyt hátra és középvonal felé és medialis, 

míg a nyálkahártyát tartalmazó lebenyt előre és 

középvonal felé húzzák.
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