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A velesziiletett maxillofacialis
deformitasok klinikai aspektusai
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Az ajak- és szdjpadhasadék a velesziiletett rendellenességek egyik leggyakoribb tipusa. A szerz8k célja, hogy dsszefog-
lalé irodalmi ismereteket nydjtsanak a korképrol. A nemzetkozi szakirodalom attekintésén és megvitatdsan tal kieme-
lik a megelSzés lehetGségeit, a genetikai és kornyezeti tényez6k szerepét, az anatémiai és embrioldgiai jellemzsSket, a
prae- és a postnatalis diagnézis és kezelés lehetGségeit. Az etiologia multifaktoridlis, mind genetikai, mind kornyeze-
ti faktorok egytittes hatdsa sokszind fenotipusos és klinikai jellemz6khoz vezet. A praenatalis diagnosztikiban, meg-
el6zésben, genetikai tandcsadds sordn és a sebészi kezelési stratégiaval kapcsolatban a megfelel6 multidiszciplinaris
ismeretek hidnya komoly diagnosztikai hibakhoz vagy tévedésekhez vezethet, ezért kiemelten fontos a klinikai csapat-
munka ezekkel az édllapotokkal kapcsolatban. A professziondlis csapatmunka és multidiszciplindris egytittm(ikodés
garantdlja az optimilis ellatist és jobb életmindséget biztosit a betegek és csalidjuk szdmdra. 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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Roviditések

2/3/4 D =2/3/4 dimenzibs ultraszonogrifia; FGF = fibro-
blast growth factor; FGF R2/R3 = fibroblast growth factor
receptor; FMF = Fetal Medicine Foundation; GF = (growth
factor) novekedési faktor; HGNC = HUGO Nomenclature
Committee; mg = milligramm; NF = nuchal fluid; NT = nuchal
translucency; PLC = foszfolipiz-C; RNS = ribonukleinsav;
SZTE = Szegedi Tudomdinyegyetem; TGF = transforming
growth factor; UH = ultrahang; USG = ultrasonography scree-
ning for gravid; VRONY = Velesziiletett Rendellenességek Or-
szdgos Nyilvantartdsa

Az arc komplex, a koponya eliilsG részét képezd testtij,
amely az emberi test legspecifikusabb részeként az ember
egyediségéért felelds, szerkezeti épsége és esztétikal mi-
nésége alapvet$ az egyén testi-lelki jollétéhez. Hazank-
ban a sziiletések 6%-aban a magzat minor vagy major
fejlédési rendellenességgel jon vilagra, amelyek jelentds
hinyada (3,8-6,5%) az arckoponya rendellenességeit
képviseli. Kiemelt jelent&séggel birnak az ajak- és szdj-
padhasadékok, amelyek a Down-szindrémat koveté ma-
sodik leggyakoribb congenitalis malformatiok, igy a leg-
gyakoribb congenitalis malformatidk kozott tartjuk
szamon [1]. Az arckoponya rendellenességei 1étrejohet-
nek izoldlt formdban, de az esetek egyharmaddban szind-
roma részeként és/vagy egyéb genetikai betegségekkel
kombinaciéban alakulnak ki [2, 3].

Célul tlztiik ki az alabbi 6sszefoglaléban, hogy részle-
tesen bemutassuk az arckoponyit érint§ szindrémas és
nem szindrémis fejlédési rendellenességeket, amelyek

pracnatalis diagnosztikija még mindig csak az esetek
20-30%-4ban valosul meg (1. dbra) [4]. Segitséget kivi-
nunk nygjtani a klinikus és csaladorvos szamara e specia-
lis esetekben torténd esetleges elsé vonalbeli tanacsadas-
ban, még a terhesség alatt vagy a perinatalis id§szakban.

Az arcdeformitisok leggyakoribb tipusai a maxillofaci-
alis anomdlidk a labium leporenum (ajakhasadék, chelio-
schisis vagy nyulajak, angolul cleft lip) és/vagy a faux
lupina (szajpadhasadék, palatoschisis vagy farkastorok,
angolul cleft palate). El6fordulhatnak izolalt vagy kom-
binalt formdban, illetve egy- vagy kétoldali lokalizaci-
val. A rendellenesség a szoptatassal, a beszéd és a hallas
kialakuldsaval, illetve a személyiségtejlGdéssel kapcsolatos
problémadkat is okozhat. Gyakran tobb diszciplina szak-
értSinek (fil-orr-gégész, plasztikai sebész, arcsebész,
fogisz, logopédus, gyermekgydgyasz, genetikus, pszi-
chologus, szakidpold és szociilis munkas) egytittmikodé-
sére van sziikség az optimadlis terdpia és rehabilitici6 el-
érése érdekében [5].

A maxillofacialis anomalidk multifaktoridlis eredetiiek,
azaz kialakuldsukban bizonyos, a terhesség alatt expond-
16d6 kiils6 tényezSk (dohanyzis, alkohol, gyégyszerek,
narkotikumok), illetve az esetek 30-50%-dban genetikai
hajlamosité tényezSk (1. tdblizat), vagy ezek egylittesen
jatszanak szerepet [6]. A kornyezeti tényezSk koziil az
anya életkora (<20 év vagy >39 év), anyai stressz, elhizas,
az apa magas életkora, az anya betegsége (diabetes mel-
litus, magas vérnyomds, virusbetegségek [rubeola, Parvo
B13], cink- vagy folatanyagcsere-defektus) szerepel hoz-
zdjarul6 tényezdként. A cink a newronalis migriciéban
jatszik szerepet [ 7] és hidnya fokozza az orofacialis de-
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1. tibldzat | A szdjpadhasadékok osztilyozisa

Veau I. osztaly: inkomplett, csak a lagy szdjpad érintett.
II. osztily: a misodlagos szdjpad érintett, kemény és
lagy szajpad is érintett.

III. osztily: komplett unilateralis szdjpadhasadék: az
elsédleges és masodlagos szajpad is érintett.

IV. osztaly: komplett bilateralis szdjpadhasadék
mind az elsédleges, mind a mdsodlagos szdjpad
érintettségével.

Lahshal Ajak, alveolus, kemény szdjpad, lagy szdjpad,
alveolus, ajak mentén jobbrdél balra haladva.

A fels6 index a komplett szajpadhasadékra utal.
Az als6 index az inkomplett szdjpadhasadékra utal.

X betdi a normalis struktarat jeloli.

Striped Y Y alakt diagramon jeleniti meg az elviltozasokat,
ahol az Y jelzi a komplett bilateralis
szdjpadhasadékot, ahol a kemény és a lagy szajpad is
érintett, alosztalyokat elkiilonitve 1-t6l 9-ig, ahol az

clviltozas mértékét pontozva berajzoljik.

Van der
Meulen

Az embrioldgiai allapotokat veszi alapul:
internasalis, nasalis, nasomaxillaris vagy maxillaris.

Tessier A lagy és csontos részek érintettségét szamokkal

jelolik: 0-14.

fektusok kialakuldsinak kockazatat [8]. A molekularis
faktorok koziil a csontosodasban és a csontok zar6dasa-
ban szerepet jatszanak a novekedési faktorok, citokinek
(bone morphogenic factor 4, fibroblast growth factor
receptor 2, transforming growth factor, IRF6, ch8q24,
VAX1) defektusai [6].

Teratogén hatdst faktorok koziil az anya kiros szenve-
délye (dohdnyzis, alkoholfogyasztds), A-vitamin, valpro-
at, rovarirté szerek, mérgez8 anyagok emelhetSk ki,
valamint az anya foglalkozasi drtalma (példaul borfeldol-
gozas, cipOkészitd) lehet jelentls az elsd trimeszterben
[6,9].

A magasabb kortizolszint az elsé trimeszterben
3,4-szeresére emeli a szdjpadhasadék kockazatit, mivel
az extracellularis matrix szerkezetét dtalakitja és ezzel a
szdjpadnytlvinyok novekedését befolydsolja. Az antiepi-
leptikumok szintén elGsegitik a szajpadhasadék kialaku-
lasat (példaul a fenitoin tizszeresére emeli a kockazatot)
[9, 10]. A dohidnyzis 6nmagiban kétszeresére noveli a
szdjpadhasadék kockdzatit, amelyet bizonyos gének
(TGF-a és MSX1) specifikus alléljainak el6fordulasa to-
vabb novel. Kortizol szempontjabél fontos kiemelni a
gyasz dllapotit, amely fokozott kortizoltermeléssel jar,
igy noveli a maxillofacialis anomaliak kialakuldsanak koc-
kazatat [11, 12].

A maxillofacialis defektusok csaladi halmozédast mu-
tatnak. Ajakhasadékok esetén, ha egy csalaidban egy szii-
I6ben vagy egy gyermekben jelen van, akkor az ismétls-
dés kockdzata 4%, mig az egyik sziil§ és egy gyermek
egytittes érintettsége esetén 17% [1]. Ha az egyik szil§
érintett, akkor 3-5% a kérképpel sziiletett 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].

Magyarorsziagon 2011-ben 101 esetet regisztraltak,
amelynek 34,7%-a izolalt szajpadhasadék, 46%-a izolalt
ajakhasadék, mig 18,8%-a kombinalt esct volt. Az ajak az
esetek tobb mint 60%-dban érintett (1. dbra) [4, 14,
15]. Egyéb orofacialis deformitisok, amelyek érinthetik
az orrot, a szemet, a fiilet, illetve a homlokot, csak elvét-
ve fordulnak el8. A craniofacialis anomaliak el6fordulasa
nagy foldrajzi sajatossigokat 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, és a kombinalt esetek aranya is 2:1 a
fiak javira, mig a szajpadhasadék lanyokndl gyakoribb
ugyanilyen aranyban [16]. Lanyoknal a szekunder szajpa-
dot kialakité szajpadnytlvianyok egyesiilése egy héttel
tovabb tart, ami tobb lehet&séget ad a teratogén hatdsok
kifejtésére [2, 17, 18, 19, 20]. Mindkét nemben az ajak
vagy a primer szajpad bal oldala érintett gyakrabban [2].

Az intrauterin 4. héttél indulnak névekedésnek az arc-
nyualvanyok (1 frontonasalis, 2 maxillaris és 2 mandibn-
laris) néhany homeobox fehérje hatdsira [17], amelyek-
nek patologias fejlédésével és Osszenovésének hianyaval
jonnek létre a hasadékok [5, 21]. A felsS allcsonti nyal-
vany az elsé garativ hats6 rész¢bdl fejlédik ki, és belble
alakul ki a maxilla, mig az els6 garativ eliils6 része adja a
mandibularis nyalvinyt, amelybdl az alsé allkapocs fejlé-
dik ki. A fels6 ajkat a két medialis orrnytlvany és a két
maxillaris nyalviny egyesiilése hozza létre. Az orr kiala-
kuldsa a frontonasalis nyalvinybdl a medialis és lateralis
orrnyulvanyokbdl torténik. A medialis orrnydlvinyok
egyesiilésébdl alakul ki a filtrum a 6. hét végén, majd az
orrnyulvanyok egyestilnek a maxillaris nyalvanyokkal, a
6-8. hét végére, kialakitva ezzel az intermaxillaris szeg-
mentet, amely a primer szijpadot, a 4 metszGfogat és a
fels6 ajak kozépss részét adja. A fels6 allkapocsnydlvany
kinévései a processus palatinalisok, avagy szdjpadnytlva-
nyok, amelyek a 6. héten jelennek meg, és hatrafelé és
kozépvonal felé 6sszendve kialakitjak a szekunder palatu-
mot, ami cl6refelé fuziondl a primer szijpaddal (a 6-12.
hét kozott). A két szajpad kozotti hatir a foramen incisi-
vum [1,5,6,17,19,22,21,23].

A hasadékok a geszticié 5. és 12. hete kozott alakul-
nak ki. Az ajak-, illetve a szdjpadhasadék eltéré embriol6-
giai hatterd [5, 19, 22, 24]. A hasadék nagysiga és kiala-
kulasanak idSpontja alapjan kiilonbozd  stlyossaga
formak képz&dhetnek. Az izoldlt ajakhasadékok kiala-
kulasakor a felsé allkapocsnytlvany és a medialis orrnytl-
vany nem fuzionil, amelyek a 4-5. embriondlis héten
alakulnak ki. A kombinalt ajak- és szajpadhasadék a pri-
mer szajpad fejlédési rendellenessége. 1zolalt szijpadha-
sadék el6fordulhat a fels§ dllcsonton, a primer és a sze-
kunder szijpad kozott vagy a szekunder szijpadon
(a_foramen incissvum mogott), amikor a két szajpadnyal-
vany egyestilése marad el (rendszerint késébb, a 10-12.
héten alakulnak ki). Az els6dleges és masodlagos szijpad
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2. tablazat

A leggyakoribb monogénes betegségek ajak- és/vagy szdjpad-

hasadékkal

Locus Erintett gén/hatés  Fenotipus/szindréma

1p21.1 COLI11A1l Stickler-szindréma tipus 11

1q32.3-q41 IRF6 Poplitealis pterygium
szindroma

1p34 WDR65 Van der Woude-szindréma

1p36.11 GRHL3 Van der Woude-szindréma

1q32-q41 IRF6 Van der Woude-szindroma

2p21 SIX3 Holoprosencephalia-2

2p25.3 COLECI11 3 MC-szindréma

2ql4.2 GLI2 Holoprosencephalia-9

2q31.1 GAD1 Cerebralis palsy-spasticus
quadriplegia

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

3928 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 Fog-agenesia

4pl6.2 MSX1 CLP fogdszati eltérés nélkiil

4pl6.2 MSX1 Witkop-szindroma

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

5pl3.2 NIPBL Cornelia de Lange-
szindroma

5ql5-q21 CDH1 CL/P és gyomorrik

5q32 TCOF1 Treacher Collins-szindroma
szembetegséggel

6p21.32 COLI11A2 Stickler-szindréma tipus IT

6q22.31 GJAl Oculodentodigitalis dysplasia
(ODDD) CL/P —lel

6p24 TFAP2A Branchio-oculofacialis
szindréma

7p21 TWIST1 Saethre—Chotzen-szindréma

7q21.11 SEMA3E CHARGE-szindréma

7q36.3 SHH Holoprosencephalia-3

8pl1.23-p11.22 FGFR1 Kallmann-szindroma

8pl11.23-p11.22 FGFRI1 Nem szindrémas CLP

8ql2.1-q12.2 CHD7 CHARGE-szindréma

8ql3.3 EYAl Branchiootorenal szindréma

tipus 1

OSSZEFOGLALO KOZLEMENY

Locus Erintett gén/hatds  Fenotipus,/szindréma
8q24.21 MYC Burkitt-lymphoma
9q22 FOXE1L Bamforth-Lazarus-
szindroma
9q22.32 PTCHI Holoprosencephalia-7
9q31 PTCHI1 Gorlin—Goetz-szindréma
10925 SMC3 Cornelia de Lange-
szindroma
10926.13 FGFR2 Crouzon-Apert-—DPfeiffer-
szindroma
10926.13 FGFR2 Nem szindrémas CLP
11pl15 IGF-2 és Beckwith-Wiedemann
CDKNI1C
11q23.3 PVRL1 CLP ectodermal dysplasia 1
(CLPED1)
11q23.3 PVRLI1 Nem szindrémas CLP
11q24.2 CDON Holoprosencephalia-11
12q12-ql14 MLL2 Kabuki-szindroma
12q13.11 COL2A1 Stickler-szindréma tipus I
13q32.3 71C2 Holoprosencephalia-5
14q13.3 PAX9 Fog-agenesia
14q23.1 SIX1 Branchiootorenalis
szindroma III. tipus
15q12 GABRB3 Gyermekkori absens
epilepszia
16q22.2 DHODH Miller-szindréma
17p13.3 mikrodelécids Miller-Dieker-lissencephalia
szindroma: szindroma
PAFAHIBI,
YWHAE, LIS1,
14-3-3e¢
17q24.3 SOX9 Pierre Robin-szindréma with
or without campomelic
dysplasia
18p11.31 TGIF Holoprosencephalia-4
19q13.32 SIX5 Branchiootorenal szindréma
tipus II
21q22.3 RIPK4 Bartsocas—Papas-szindréma
22qll.2 delécibs DiGeorge-szindréma,
22qll1.2 szindroma velocardiofacialis szindroma
22qll.21 TBX1 Velocardiofacialis szindréma
Xpl11.22-p11.21 SMCIA Cornelia de Lange-
szindroma
Xp22.31 KAL1 Kallmann-szindroma
Xq21.1 TBX22 Szijpadhasadék
ankyloglossiaval vagy anélkiil
Xq21.1 TBX22 Abruzzo-Erickson-
szindroma
Xq21.1 TBX22 Hypodontia
Xq28 FLNA Otopalatodigitalis
szindréma
Xq28 FLNA Facialis allapotok
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egytittes fejlédési zavara a komplett ajak-dllcsont-szijpad
hasadék.

Az arcfejlédési defektusok lehetnek nem szindrémds
esetek (izolalt) vagy genetikai szindroma részei (2. tabli-
zat) [25]. A Goldenhar-szindréma (craniofacialis micro-
somin) részjelensége is lehet hasadék, de eredete ismeret-
len [26]. Tobb mint 300 genetikai tiinet egyiittes része
a szqjpadhasadék vagy a kombinalt ajak /szdjpad hasadék
(2. tablazat), amelyek mintegy fele monogénes 6roklés-
menetet mutat (50%-ban autoszomalis dominans, 40%-
ban autoszém recessziv és 10%-ban X-kromoszémdihoz
kotott). Megjelenésében a mendeli 6roklésmenet egyéb
aspektusai, mint a csokkent penetrancia, varidbilis gén-
expresszid, imprinting, allél- és locusheterogenitas is sze-
repet kap [17]. A leggyakoribb hasadékokat magaba
foglalé Van der Woude-szindréma hatterében az interfe-
ronregulatoros faktor 6 génmutdcidja dll, amely jelentGs
szerepet jatszik a szdjpadnydlvanyok fazidjaban [27].
Tobb szindroma esetében a szajpadhasadék csak masod-
lagos kovetkezménye a patoldgids arc- és nyelvnoveke-
désnek (példaul Pierre Robin-szekvencia) [13]. Sok eset-
ben bizonyos kromoszémadefektus (delécid, duplikicid,
illetve triszoémia) vezet a szindréma kialakuldsihoz. A
velocardiofacialis szindréma és a conotruncalis anomalin
arcszindroma hasonlé fenotipustiak, és mindkettt a
22q11.2 locus delécidja okozza [17].

Osszességében véve a kromoszéma-rendellenességek
gyakorisaga egyoldali hasadékok esetében 32%, mig két-
oldali esetben 59%. A kromoszémaanecuploididk koziil
leggyakrabban a 21-es, 18-as és 13-as kromoszéma tri-
sz6émidja tarsul maxillofacialis defektusokkal [13].

Mind a nytlajak, mind a szajpadhasadék jelentGsen
valtozatos morfol6gidjt. A nyulajak is érintheti a felsé
ajkat vagy ezen tilmenden még az alveolusokat, illetve a
szdjpad eliilsé részét [23]. A nyalajak morfolégiajat te-
kintve megkiilonboztetiink #) mikro format, &) inkomp-
lett és ¢) komplett format (az ajak mellett gyakran az al-
veolus is érintett), amelyek a genetikai hattérrel allhatnak
Osszefuggésben [5, 22, 24]. A szdjpadhasadék attdl fiig-
gben is valtozatos morfolégiaja és érintettségl lehet,
hogy egy- vagy kétoldali.

A szijpadhasadék érintheti az els6dleges szdjpadot,
amely a foramen incisivum elGtt helyezkedik el, de érint-
heti a masodlagos szdjpadot is [13]. A kemény szijpad
deficientidja a csontos részek koros fejlédését jelenti, mig
a lagy szdjpad érintettsége a nyalkahdrtya, az izomzat —
musculus (m.) levator veli palatini, m. tensor veli palnti-
ni, m. palatopharvyngeuns, m. palatoglossus és az wuvuln
musculaturdja — nem megfeleld fejlédését foglalja magd-
ba [20, 28]. Ezek az izmok gallért képeznek és a na-
sopharynx zarasiban vesznek részt beszéd esetén és nye-
léskor, illetve az Eustach-kiirt megfelel§ funkciéjahoz
elengedhetetlentil sziikségesek. Szajpadhasadék esetén
ezek az izmok hidnyozhatnak, gyengén fejlettek vagy
rossz helyen tapadhatnak, ami a szdjpad csokkent funkci-
6jat okozza, illetve velopharyngealis insufficientidhoz
(VPI) vezet [13]. A legkisebb problémat az izolalt sub-

mucosus forma jelenti, ahol a szdjpadizomzat vagy hypo-
plasids, vagy rossz helyen tapad, és jellemz§ ra a hasadt
uvnln és a zona pellucida (kék szind k6zépsé rész és a
kemény szajpad hatsé részén elhelyezked6 csomd) [29].
A szijpadhasadékok osztalyozisit az 1. tablizat mutatja
be. A leggyakrabban hasznalt beosztis a Veau-klasszifi-
kacios szisztéma [20, 30]. Az anatémiai képleteket figye-
lembe vevs beosztis mindig elényosebb a sebészeti be-
avatkozdsok szempontjabdl, viszont az embriolégiai
klasszifikicié a genetikai informécié szempontjibdl fon-
tos [9, 10]. Kombinalt hasadékok esetében a fels§ ajak
mellett az alveolusok, illetve a szjpad is érintett [6, 23].

MegelGzés

Az orofacialis fejlédési rendellenességek megel6zésében
a folsavnak lehet szerepe. Az elsG trimeszterbeli folat-
szupplementacié egyharmadtél [31] haromnegyed [32]
aranyban csokkentette a hasadékok eléfordulasit, habar
nem minden tanulmany tudta ezt igazolni [33].

Arcfejlédési rendellenességek
ultrahang-diagnosztikaja

Az arcnytlvinyok fazidja a 4-8. terhességi hét kozott

jon létre, igy akar a 2 honapos magzaton megallapithatd

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

sége miatt személyazonositasra is alkalmas lehet, akir a

magzati kortdl kezdve [34]. A mésodik trimeszterben

valik lehet6vé a magzat arcinak vizsgalata. Erre a legal-

kalmasabb sikok:

— coronalis — f6ként a maxilla és az ajak szerkezetének
vizsgilata,

— sagittalis — orrcsont,

— transversalis — a mandibula és kemény szijpad dbrizo-
lasa.

A bilateralis defektusok 2 dimenziés rutinvizsgalaton
is felismerhet6ek. Kozépvonali ajakhasadékok maodosi-
tott coronalis nézetben abrizolhaték. A legnehezebben
felismerhet6 az izoldlt szajpadhasadék. A magzat mimi-
kajinak megfigyelésére ad lehetGséget a 3/4 D ultra-
hang. Arckoponya-defektusok esetében kiemelendd a
nyelés, szdjnyitds vizsgalata (2. 4bra). Doppler-ultra-
hanggal az amnion sz4jiiregbdl orriireg felé valé dramla-
sa vizsgalhato, kéros aramlas hasadékra gyanus. Az aram-
lis rendellenességének mértéke korreldl a hasadék
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 vizsgilathoz sziikséges pozicidéban.

Magzati diagnosztika
¢és genetikai tanacsadas

A genetikai tandcsadds célja, hogy megallapitsa és Iehetd-
ség szerint megmagyarazza a fokozott genetikai kocka-
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2. 4bra

| Magzati ajakhasadék 4D ultrahangképe

zatot, illetve annak lehet&ségét, ezenfeliil, hogy megtele-
16 szakmai tdjékoztatist adjon a genetikai betegségek
szlrési és diagnosztizalasi lehetGségeirSl. Magyarorsza-
gon régota zajlik a terhesek gondozasa, ennek részévé
valt a genetikai tandcsadas, valamint a citogenetikai és
molekularis genetikai vizsgalatok. A csalaidban ismert fej-
16dési rendellenességek ismétlédési kockdzatinak tiszta-
zasara a csaladtervezSknek is javasolt a genetikai tanacs-
adason valé részvétel, amely az ismétl6dési kockizat
becslésén tal a prevenciés lehetségekrdl is hasznos in-
formécidkkal szolgalhat [35].

Postnatalis klinikai vonatkozasok

A deformitasok kiilonb6zé moédon 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,
fogdszati problémak, hallérendszeri infekciok, illetve a
hallas- és szaglaszavar. A rendellenességek a csecsemd
novekedésével egyre nagyobb problémat jelentenek, il-
letve rontjik a beteg életmingségét és olykor életkildtdsa-
it is, ezért indokolt sziiletés utin minél el6bb megkezde-
ni a rekonstrukciot.

Terapias lehet6ségek

A terdpia és ellatds tervezése a diagnézis (genetikai ta-
ndcsadas) pillanataban el kell kezd6djon. Az ellatas els§
lépése a sziil6k informdaldsa mas potencidlisan fennalld
rendellenességekrdl, azok vizsgalatirdl, kizardsardl, a
sziiletend§ gyermek specidlis igényeirdl, a kurativ terdpi-
s 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 els6dleges terdpidja a sebészeti zaras. A miitét
elétt fel kell mérni az Gjsziilott fizikai dllapotat, tudatd-
ban kell lenni az esetleges kontraindikaciés tényez&knek,
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ezért a sziléknek érdemes még az Gjszilott érkezése
el6tt lehetGséget biztositani a terapids csapattal vald kon-
zultaciora. Ennek keretében ki kell térni a defektus tipu-
séra, a rendellenesség potencidlis okaira, a m{itéti terdpia
idejére, menetére, részleteire. A korrekcié tobb 1épésbdl
all, amelyet a 3. 4bra mutat be [36]. Nem vethetd ald
rekonstrukcionak az Gjszilott, ha alultaplilt, vérszegény,
vagy ha elégtelenck a 1égzési és keringési paraméterei.
A sziilés utdn a csecsemd megfeleld taplalasa érdekében
az Gjszilottnek egyénre szabott szdjpadlemez késziil.
Egészséges, élettani paraméterekkel rendelkez6 Gjsziilott
3 hoénapos korban vethetd ala a korrekcidos mitétnek.
A hasadékziris lehetséges technikdi kozil a leggyakrab-
ban alkalmazottak: az egyenes vonala zaras, a hullimvo-
nalt zaras és a Z-plasztika [13].

Ajak- és szajpadhasadékok korrekcios lépései

Elethénap Eletév
0(3|6(9(12|2|3|4|5(6(7|8(9|10(11|12(13|14(15|16|17|18

1. .
v

VIIL
IX.
X.

1. Sz4jpad obturator zarasa és egyéb feluleti zaras; I1. Ajakhasadék elsd
korrekcidja; I11. Kemény szajpad zarésa; V. Lagy szajpad zarésa; V. Tuba
korrekcid; VI. Logopédia; V1. Csontpdtlas; V1II. Ortodontia; IX. Plasztikai
korrekciok; X. Sziikség esetén: Heg- és formai korrekcio

3. abra | Ajak- és szdjpadhasadék terdpids lehetSségei életkor szerint

Maisodlagos miitéttel eltiintethetd az esetlegesen visz-
szamaradt heg, az ajak-, illetve ajakpir tovabbi korrekci-
oival javithaté az arc esztétikija. Végleges korrekciora
altaldban a tinédzserkor elérése utan kerdil sor. A hasadé-
kok sebészeti korrekcidja mindig az adott anatémiai
helyzettdl fiigg. A komplett ajakhasadékokat a sebészeti
beavatkozas el6tt leragasztjadk vagy egyéb eljarasokkal
Osszehtzzdk a sebszéleket [36] az elsé élethénapban,
hogy morfoldgiailag inkompletté valjanak, és ne kelljen a
végleges miitét alkalmaval nagy htzéerdt kifejteni, majd
kés6bb osszevarrjik a sebet (3—4. tdablazat). Fontos,
hogy az els6 sebészeti beavatkozis utin ne alakuljon ki
akkora mértékd heg, ami akadilyozna a sebgydgyulast
[37]. A sebészeti korrekci6 optimalis id6pontja a 10-12.
hét [38]. Az ajakhasadékok korrekcidjara szolgild sebé-
szeti beavatkozasokat a 3. tablizat foglalja Gssze.

A szajpadhasadékok esetében a palatoplasztika célja
az, hogy a szdjlireget az orriiregtdl elvalasszuk annak ér-
dekében, hogy egy megfelel§ velopharingealis gytir(t
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3. tablazat

(6]

Az ajakpadhasadékok miitéti reparacidjinak lehetSségei

Egyenes vonalt
zards

Geometriai
lebenyplasztika

Millard-féle
rotacios
lebenyplasztika

A mikro formék esetében hasznilatos. Altalaban
csomo alakul ki az ajakban, illetve kontraktara

a sebszélben, amit kiilonb6z4 irdanybdl eredd
ajaklebenyek kozbeiktatdsaval lehet kikiiszobolni.

Alkalmas széles defektusok mttétjére, amikor
kiilontéle alakzata lebenyek segitségével htizzuk
Ossze a sebszéleket. A hitranya a csokkent
flexibilitas és a hegképzBdés.

Medialis ajakrészt lefelé forgatjik, mikozben
lebenyt a lateralis ajakrészb&l képeznek.
Kevés a heg és a szovetveszteség.

4. tablazat

| A szajpadhasadékok miitéti repardciéjinak lehetéségei [23]

Von Lagenback-
modszer

Intravelaris
veloplasztika

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

Kétlebenyes
palatoplasztika

Furlow-féle
szemben 1év4

Z—palatoplasztika

A szekunder szijpad inkomplett hasadékandl
hasznaljik. Kétoldali mucoperiostealis lebenyek
medialisan torténd zarasa.

A patolégiasan tapado velaris (lagy szajpad)
izmok repoziciéja a megfelel6 anatémiai
pozicibba, hogy javitsik a velaris és
torokfunkciot.

A szajpad kétoldali mucoperiostealis
lebenyének felemelése és medialis és posterior
irdnyba torténd hajtisa, V-bdl Y-ba torténd
irdnyba és a m. levator veli palatini reparacioja.
Célja a szdjpad hosszabbitasa, a ligy szdjpad
mobilitisdnak novelése, illetve a velofaringealis
funkcié helyredllitisanak elGsegitése.

Egyoldali vagy kétoldali komplett
szdjpadhasadékra hasznalatos. A szjiiregi
mucoperiostealis, illetve az orriiregi mucosalis
lebeny kiprepardldsa, megemelése és
kozépoldali zdrdsa 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
kialakitand6 lebenyben izom és nyalkahartya is
van, mig a hdtul kialakitand6 lebenyt csak
nyalkahdrtya alkotja. Az izmot tartalmazé
lebenyt hétra és kozépvonal felé és medialis,
mig a nydlkahdrtyat tartalmazé lebenyt elére és
kozépvonal felé hazzik.

hozzunk létre a beszédhez és a nyeléshez, illetve meg-
elézziik a talzott harint irdnyd arckozépi (midface
growth) novekedést [13, 35, 39]. Az els§ cél eléréséhez
a sebészeti beavatkozas optimalis ideje a sziiletés utdni
3-6. hénap, de mindenképpen 1 éven beliil, mig a méso-
dik cél elérése érdekében a 2-5 éves korban elvégzett
miitét alkalmas, de nem kés6bb, mint 15 éves korban.
A legtobb sebész a 12-24. honap kozott végzi el a be-
avatkozast [40]. A valasztott sebészeti eljaras fiigg attol,
hogy az els6dleges vagy masodlagos szajpad érintett, mi-
lyen vastag a hasadék, sziikség van-e a szdjpad hosszabbi-

tasdra, illetve, hogy milyen mértékd az arck6zépi nove-
kedés. Ismételt beavatkozasra is sziikség lehet, hogy a
beszéd, a nyelés és a fogképz&dés megfeleld legyen, illet-
ve a sebészeti el6tt ortopédiai kezelés is szlikséges lehet
[35]. A sebészeti beavatkozdsokat a 4. tdblizat foglalja
ossze [23, 29, 35, 40].

A mitéti szovédmények kozé tartozik az oedema,
oronasalis fistuln, clzirddott légutak, nyelvischaemia,
VPI, ami fiigg az életkortdl és a korrigdlandé elviltozas
milyenségétdl és mértékétsl [13, 20, 41]. A VPI el6-
idézhet beszéd- és nyelési nehézségeket, nasalis regurgi-
tatiot.

Kovetkeztetések

Az ajak- ¢és szdjpadhasadékok komplex sziirésénél, diag-
nosztikdjandl és terdpidjanal talin csak a megel&zésiik
fontosabb. A primer prevencié biztosithatja egyediil f6-
ként a nem szindrémds esetek szamanak csokkenését.

Anyagi tamogatds: A kozlemény megirasa, illetve a kap-
csol6dd kutatébmunka anyagi timogatasban nem része-
stilt.

Szerzoi munkamegosztds: Minden szerz§ egylittesen ja-
rult hozza a kézirat megszovegezéséhez és az irodalmi
attekintéshez. A cikk végleges véltozatit valamennyi
szerzG elolvasta és jovihagyta.

A cikk Dr. Sélya Kitti szakdolgozata alapjin késziilt, té-
mavezet$ Dr. Szili Karoly. Tars témavezetSk: Prof. Dr.
Szabé Janos, Dr. Sikovanyecz Janos, Dr. Vanya Melinda.
Megosztott utolsé szerzék: Dr. Kozinszky Zoltan,
Dr. Szili Karoly. S. K. és D. Cs. kolesondsen megallapod-
tak, hogy a publikici6 egyes részeit felhaszndlhatjak
PhD-disszertacioikban.

Erdekeltségek: A szerz8knek nincsenek érdekeltségeik.
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