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OSSZEFOGLALO

A velesziletett fejlédési rendellenességek, congenitalis anomaliak az eltéré prenatalis fejlédés
miatt magzati életben létrejové allapotok, amelyek koziil a tobbség sulyos morbiditassal,
mortalitassal és élethosszig tarté mikodéskieséssel jar. Hazankban 1962-t6l elrendelt, azéta
folyamatosan mikodo, kotelezd adatgydjtés regisztralja a velesziletett fejlédési rendellenességek
specialis, a Betegségek Nemzetkozi Osztalyozasa tizedik revizidja altal XVII. fécsoportba sorolt,
meghatarozott csoportjat alkoté allapotokat. A velesziletett rendellenességek jelentds része
megeldzhetd, a megelbzés feltétele a gyakorisag valtozasok és kivaltd okok kutatasa, az
eredmények kozreadasa, és intézkedések, ajanlasok létrehozasa, majd az erre épuld
népegészségligyi programok szervezése, megvaldsitasa. A Velesziletett Rendellenességek
Orszagos Nyilvantartasa jo alapot nyujt a rendellenességek trendjeinek vizsgalatahoz, az artalmas
hatasok korai felismeréséhez és a magzati diagnosztika eredményeinek felméréséhez. Ebben az
attekintésben bemutatom a rendellenesség-regiszterek mikodésének indokoltsagat, a Velesziletett
Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasa monitor funkcioit és felligyeleti rendszerének éertékét.

Kulcsszavak: veleszilletett rendellenesség; velesziletett fejlédési rendellenesség; koreredet;
surveillance; terileti képviselet; rendellenesség-megel6zés

SUMMARY

Congenital anomalies are conditions that develop during foetal life as a result of abnormalities
in prenatal development, the majority of which are associated with severe morbidity, mortality,
and lifelong functional impairment. In Hungary, a compulsory data collection system (which has
been in place since 1962) registers a specific group of conditions that constitute a specific group
of congenital malformations, classified by the International Classification of Diseases-10 in
Chapter XVII. A significant number of congenital malformations are preventable. Still, prevention
requires research of the changes in prevalence and causes, the publication of the results, the
development of recommendations and measures and then the organisation and implementation
of public health programs based upon these.

The Hungarian Congenital Anomalies Registry (HCAR) provides a good basis for studying trends
in anomalies, early detection of adverse effects and evaluation of the results of foetal diagnostics.
In this review, the rationale for the operation of the anomaly registries, the functions of the HCAR,
and the value of its surveillance system will be described.

Keywords: congenital anomaly; congenital abnormality; pathogenesis; surveillance; regional
representation; anomaly prevention
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BEVEZETES

A tudomanyos evidencidk és kutatasok eredmé-
nyeit, a koraszllott és rendellenességgel érintett
Ujszllottek egészségének javitdsa érdekében
felhasznalé March of Dimes (Walani et al., 2017)
szervezet adatai szerint, évente kozel 8 millid
gyermek sziletik velesziletett rendellenesség-
gel (Christianson et al., 2006), amely az dsszes
szlletés 6 szazaléka, valamint korilbelll 300 000
UjszUlott hal meg a velesziletett fejlédési ren-
dellenességek (VR), congenitalis anomaliak (CA)
miatt vilagszerte (Singh, 2023). Egyes allapotok
népegészséglgyi jelentéségének meghataro-
zasahoz az érintettek szamat és allapotuk su-
lyossagat vesszik alapul, de az altaluk az ellatéd
rendszerre haruld terhek nagysaga, valamint az
érintettek és csaladjuk fizikalis és pszichés ter-
hei is meghatarozdak. A meghatarozast alapul
véve a velesziletett fejlédési rendellenességek
népegészségligyi szempontbdl jelentds beteg-
ségcsoportot képviselnek vilagszerte. A CA-k
olyan szerkezeti, mikodésbeli, vagy biokémiai
elvaltozasok, amelyek a méhen beldli élet soran
keletkeznek, és a varanddssag soradn a magzati
életben, sziiletés soran vagy azt kovetben, az élet
késbbbi szakaszaiban észlelhetok (WHO, 2020).

Bar el6fordulasukat geogréafiai és populacios
kilonbségek befolyasoljak, eléfordulédsi gya-
korisdguk az Osszes sziletés 3-7%-a, amely-
bél 2-3% sulyosnak tekintheté (International
Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and
Research [ICBDSR], 2014). Hazankban a regiszt-
ralt, éves esetszam (incidencia) a szlletések
5%-a, amely az éves sziletésszamok alapjan
5000 magzatot / Ujszlldttet / csecsemét jelent.
Gyakorisaguk mellett a csecsemdéhalélozas egyik
leggyakoribb okat képezik a perinatalis sza-
kaszban kialakuld allapotok mellett, amellett
jellemzéen a rendellenes fejlédési magzatot
viselé anyak terhességei gyakrabban végzdéd-
nek vetéléssel, korasziiléssel, halvasziiléssel. A
talélé magzatok novekedési visszamaradottsa-
ga, Ujszulottkori adaptacids zavara altalanosnak
mondhatod. A velesziiletett fejlédési rendellenes-
ségek olyan maradando allapotot jelentenek,
amelyben az érintettek kezelése jellemzd, a teljes
gyogyulas a korszerl mtéti és terapias leheté-
ségek ellenére ritka, az eléfordulasi gyakorisag
mérséklésére a megelézés lehetbségei szolgal-
nak (Czeizel et al., 1973).
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A 2000-es években — nemzetkozi kutatasok
elemzései alapjan — a leggyakrabban el6fordulé
CA-k a sziv- és érrendszer velesziletett rendel-
lenességei, az idegrendszert érinté rendellenes-
ségek, kiemelten a vel6csé zarddas zavaraval
jard betegségek (agyveléhiany, koponya és ge-
rinchasadékok, gerinchasadék), valamint a he-
moglobinképzés zavarat okozd thalassaemia, a
Down-szindréma (21-es kromoszoma triszomi-
aja), a favizmus és a glikoéz-6-foszfat-dehidro-
genaz (G6PD) enzim elégtelensége. Vilagszerte
ez az Ot betegség képezi a sulyos, veleszilletett
rendellenességek 25 szazalékat, de mellettik je-
lenleg 7000 kiilonb6zd genetikai vagy részben
genetikai eredetl velesziletett rendellenességet
azonositottak (Christianson et al., 2006).

A rendellenességek kialakulasanak hatterében
orokletes tényezdk (génmutacidk és kromoszé-
ma rendellenességek), genetikai és kornyezeti
hatasok egyuttesen, vagy a kdrnyezet karos ha-
tasai allnak, amelyek zavart okoznak a magzati
fejlédés soran. Ezeket a kornyezeti hatasokat te-
ratogéneknek nevezziik. A teratogén expozicié
nagysaga, tipusa és iddtartama a fejlé6d6é magzat
koratdl figgden okoz(hat) fejlédési zavart. Te-
ratogén lehet fizikai (pl. sugarzas, hé), biologi-
ai (pl. virusok, baktériumok), vagy kémiai hatas
(vegyi anyagok, gyogyszerek, kozmetikumok);
ugyanakkor az anya életmddjabol szarmazé
okok is megzavarhatjak a magzati fejlédést, ka-
rosithatjak a szervek, szervrendszerek optimalis
fejlédését (alkoholfogyasztas, dohanyzas, anyai
betegségek, anya életkora, taplaltsagi allapota)
(Czeizel et al., 1973). A szakmai elemzések sze-
rint a velesziletett fejlédési rendellenességgel
érintettek szdma a kozép- és kis jovedelmi or-
szagokban a teljes sziiletésszamhoz viszonyitva
magasabb, mint a magasabb jovedelm( orsza-
gokban. A kilénbség — az anyak egészségi al-
lapota mellett — egyéb kockazati tényezdkre
vezethetd vissza, mint a szegénység elterjedtsé-
ge; nagyaranyu, igen fiatal, vagy id6s6dé anyak
részesedése a sziletésekben; gyakori vérrokon
hazassagok; teratogén kockazatu fert6zé beteg-
ségek jelenléte; immunizalds hianya; megfeleld
egészséglgyi ellatds vagy hozzaférés kérdése.
Ugyanakkor a CA-k jelentds része megelézhetd
lenne a fogantatas el6tt vagy a terhesség nagyon
korai szakaszaban, illetve a rendellenességgel
érintett gyermek élete megfeleld ellatassal meg-
menthetd, vagy rendellenességének sulyossaga
csokkenthetd, korai, egyénre szabott kezelések-
kel (Christianson et al., 2006).



A hazai és nemzetkdzi tanulmanyok tobb lehe-
téséget igazolnak a hatékony megelézés elérése
érdekében. A fejlédési rendellenességek meg-
elézésének alapvetd feltétele a kivaltd okok is-
merete, azok feltarasa. A velesziletett fejlédési
rendellenességekkel kapcsolatos adatgydijtés,
monitortevékenység és kutatdsok eredménye-
inek felhasznalasaval, a megelézés modjainak
elterjesztésével, azok tdmogatasaval rengeteget
tehetlink szlletendé gyermekeink egészségéért
és jovojik teljességéért. Ugyanakkor a megel6z-
het6 rendellenességek esetében fontos felhivni
a figyelmet az egyéni felelésségre. A megfele-
|6 idében és adagban alkalmazott folsavbevitel
bizonyitottan csokkenti az idegcsd-zarddasi,
szajpad- és ajakhasadékos, sziv- és érrendszeri,
illetve hugyrendszert érinté rendellenességek
eléfordulasat. Az egészséges életmdd és a ki-
egyensulyozott taplalkozas, az alkohol, a do-
hanyzas és a droghasznalat mell6zése, az anyai
és apai alapbetegségek felismerése és foganta-
tast megel6z6 megfeleld kezelése; valamint az
ajanlott orvosi vizsgalatokon és szlréseken valo
részvétel hozzajarul az egészséges és zavartalan
magzati fejlédéséhez (Csaky-Szunyogh & For-
manek-Balku, 2022).

A megelézés modszereit a rendellenességek
eurdpai monitorhalézata sorolta csoportokba. E
szerint a legfontosabb elvek a kovetkezék: a) a fe-
lelés gydgyszerhasznélat tudatositasa (teratogén
gyogyszerek ismerete, informacids szolgalat biz-
tositasa, krénikus betegek gydgyszerhasznalata-
nak felllvizsgalata); b) a taplalkozas és életmdd
optimalis alakitasa (folsav, vitaminellatottsag ja-
vitasa perikoncepcids podtlassal, elhizas vagy tal-
zott sovanysag megeldzése, toxikus anyagokrdl
tdjékoztatas, alkoholfogyasztas és aktiv-passziv
dohényzas teljes mell6zésének elfogadtatasa); c)
a fogamzast és biztonsagos varanddssagot ta-
mogato egészségligyi szolgaltatasok rendszere
(gondozas és tanacsadas, veszélyeztetett csala-
dok tdmogatasa, bizonyitékokon alapuld oltasi
politikak biztositasa, iskolai oktatasba illesztett
programok a tudatos gyermekvallalads érdeké-
ben); d) a munkahelyi- és kdrnyezeti terhelés
elkerllése (kémiai vegylleteknek vald kitettség
és expozicidjanak minimalizalasa, a velesziile-
tett rendellenességek kockazati tényezdinek is-
merete, elkerilésik) (European Surveillance of
Congenital Anomalies [EUROCAT] & European
Project for Rare Diseases National Plans Devel-
opment [EUROPLAN], 2012).

16

Egészségfejlesztés 2023; 64 (3)

Az ajanlasok alapjat a veleszlletett rendellenes-
ségek és genetikai malformacidk eléfordulasarol
és tipusairdl a rendelkezésre allo, megbizhatd
epidemioldgiai adatok képezték. Ezek elemzé-
sével, az eredmények kodzreadasaval, az okokat
célzé megelbézés gyakorlatba valo dtemelésével,
tovabba a dontéshozo réteg tajékoztatasaval és
tdmogatasaval hatékony megelézési stratégiat
dolgoztak ki a velesziletett fejlédési rendelle-
nességek kockazatanak elkeriilése érdekében,
viszonylag alacsony koltségszinten. Mindehhez
tarsult a varanddésgondozas fejlesztése és az
érintett szakemberek képzésének tdmogatasa. A
népegészségligyi megelézd intézkedések alapja
tehat az egészségiigyi adatok célzott gy(jtése és
folyamatos elemzése.

Az Egyesilt Nemzetek Szervezete (United Na-
tions [UN]) altal 2015-ben elfogadott Fenn-
tarthatd Fejlédési Célok f6 célja az egész-
séges élet biztositasa és minden gyermek
jollétének el6bmozditasa, tovabba az egyik
meghatarozott cél az Ujszllottek és az 5 évnél
fiatalabb gyermekek megelézheté haldlozasanak
2030-ig torténdé megszlntetése. A Fenntarthaté
Fejlédési célok kiemelik a velesziletett fejlédési
rendellenességek prioritasat a gyermekegész-
ségligyi ellatasban (UN, 2015)

A vilagméret(i probléma miatt 2010-ben a 63.
Egészségligyi Vilagkdzgyllés hatarozatot fo-
gadott el, amelyben sirgette a vildg orszagait,
hogy orszagonként létesitsék, illetve fejlesszék
és erdsitsék meg a velesziletett rendellenessé-
gek fellgyeleti rendszerét (WHO, 2010). Idén,
2023. marcius 3-an, a Velesziiletett Rendellenes-
ségek Vilagnapjan, a WHO ismételten felhivta
a figyelmet a rendellenesség-regiszterek tdmo-
gatasara, orszagos kiterjesztésére, a felligyelet
fenntartasara, az adatnyilvantartasok lefedettsé-
gének ndvelésére és az adatmindség javitasara
a CA-k megel6zése, felismerése, kezelése és el-
latasa érdekében, hogy a rendszeresen elemzett
adatok alapjan az ellatd halézat kapacitasanak
tervezhetdsége, forrasok allokalasa, szil6i tdmo-
gatottsag ndvelése megvaldsuljon (Singh, 2023).

A VELESZULETETT FEJLODESI RENDELLE-
NESSEGEK ADATGYUJTESENEK INDOKOLT-
SAGA

Napjainkban az elektronikus adatkezelés az élet
minden terlletén jelen van, mégis sokak kétel-



kednek a személyes és egészségiigyi adatok
regisztralasanak létjogosultsagaban, ugyanak-
kor a kozelmult globalis jarvanylgyi torténé-
sei egyértelm(en ravilagitottak arra (pl. Zika és
COVID-19), hogy e nélkiil az elldtasszervezés, a
betegutak tervezése, a terapias kapacitas terve-
zése és szervezése, valamint a megbetegedési
eléjelzések, és azok alapjan tervezett stratégia
lehetetlen lenne.

Az egészséggel / megbetegedésekkel kapcso-
latban népegészségligyi érdekbdl, folyamatosan
gyUjtott adatok regisztralasa szigoru szabalyok-
hoz kotott, torvényileg rogzitett médon és jogo-
sultsagi korben valésulhat meg. A matematikai-
és statisztikai modszerekkel torténd adatelemzés
szintén adatvédelmi elvek alapjan, statisztikailag
szabalyozott mddon kivitelezhetd. A kapott
eredmények értelmezése és az informacidk idé-
ben torténd dontéshozdi felterjesztése elenged-
hetetlen a népegészségigyi politika tervezésé-
hez, végrehajtasahoz és értékeléséhez (Centers
for Disease Control and Prevention [CDC], 1988).

A velesziiletett rendellenesség-nyilvantartas lét-
rehozasanak azonban tovabbi harom fé indoka
van. Egyrészt az ,ismert” teratogén hatasok mi-
att kialakult esetek az adatgy(jtés segitségével
biztosabban azonosithatdk, és az Uj teratogén
hatasok korai elérejelzése is lehetévé valik a te-
rileti vagy idébeli esethalmozodas észlelésével,
kivizsgalasaval. Ezért a nyilvantartasok adatait
gyakran hasznaljak a velesziletett rendellenes-
ségeket okozd genetikai és kdrnyezeti tényezék
kdlcsénhatasanak kutatasara, vagy az esethal-
mozodasok (cluster) hatterében esetlegesen
kimutathatd kozos koreredetet felderitésére. A
velesziiletett fejlédési rendellenességek téma-
korében a hazai és nemzetkozi szakirodalomban
egyre névekvd szamban jelennek meg korerede-
ti kutatasok, idésoros elemzések, vagy esethal-
mozodasokrol szold vizsgalati leirdsok, amelyek
eredményeinek a megeldzés gyakorlatadba vald
integralasa tovabbi rendellenességek kialakula-
sat elézheti meg.

Masfeldl a velesziiletett fejlédési rendellenessé-
gek esetében az évente ismétlédd vagy folya-
matos adatfelvétel és adatelemzés — hasonldan
mas betegségnyilvantartdsokhoz — az elsédle-
ges, masodlagos vagy harmadlagos megel6zési
stratégiak tervezéséhez, kialakitadsuk megalapo-
zasahoz és hatékonysaguk értékeléséhez nyujt
segitséget. Az elsddleges megeldzés jo példaja
a velécsdzarodasi és egyéb hasadékos rendel-
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lenességek kialakulasadt megelézd perikoncep-
cionalis idészak alatt alkalmazott folsavpotlas,
a masodlagos megel6ézés a prenatalis magzati
szlrések soran felismert elvaltozasok detekta-
lasa, amely a harmadlagos megel6zés — korai,
szlletést kovetd sebészeti kezelés vagy egyéb,
célzott terapia tervezése — Utjan segiti a rendel-
lenességgel érintetteket, és tdmogatja szileiket
a szUl6i 6nrendelkezés kiterjesztésében.

Harmadrészt, a velesziiletett rendellenességek
nyilvantartasai fontos informacioét nydjtanak a
szlletést megelézd (prenatélis) magzati diag-
nosztika hatékonysaganak, terileti ellatottsaga-
nak felméréséhez, gyakorlatanak ellenérzéséhez
és a fejlesztés iranyanak meghatarozasahoz. A
korabbi évek soran a szlletéskor, vagy az élet
egyéb szakaszai soran — diagnosztikus vagy ma-
téti beavatkozas Utjan — azonositott elvaltozasok
napjainkban — a szliletést megel6zé monitorozas,
sz(rés és prenatalis vizsgalatok altal — egyre
pontosabban és egyre koraibb varanddssag
soran azonosithatdk. Segitségével a korabban
spontan elhalasoknak tulajdonitott esetek mara
azonositott magzati rendellenességek formaja-
ban valnak felismerhetévé (WHO, 2020).

A velesziiletett rendellenességek surveillance
programjai két f6 tipusba sorolhatok: populacié-
alapu regiszterek (meghatarozott foldrajzi teri-
leten é16 teljes népesség sziletési rendellenes-
ségeit vizsgalja) vagy korhazi alapokon mikodé
regiszter (amely kivalasztott kérhazak, szilészeti
klinikak vagy létesitmények sziiletési rendelle-
nességeit vizsgalja) (National Birth Defects Pre-
vention Network [NBDPN], 2004). A populacio
lefedettségén kivil a veleszilletett rendellenes-
ségekre vonatkoz6 adatgydjtés eltérd lehet a
monitorprogramok legtdbbjénél, féleg az esetek
korének (velesziiletett anyagcsere és vérképzés
zavarainak regisztralasat gyakran Ujszilottkori
szlréprogramok végzik, hazank gyakorlatdhoz
hasonldan) meghatarozasa, a regisztracié kor-
hatéra, a prenatélis diagndzis adatainak tipusa,
vagy teljes hianyuk tekintetében.

VELESZULETETT FEJLODESI RENDELLENES-
SEGEK NYILVANTARTASA ES RITKA BETEG-
SEGEK ORSZAGOS KOZPONTJA

A Velesziiletett Fejlédési Rendellenességek Nyil-
vantartasa és Ritka Betegségek Orszagos Koz-



pontja (VRONY-RBK) mikddésének célja a ve-
leszlletett fejlédési rendellenességgel és ritka
betegséggel érintettek adatainak folyamatos
regisztracidjaval a velesziletett fejlédési rendel-
lenességek hazai gyakorisaganak felmérése, a
gyakorisagi adatok megfigyelése, halmozédasok
szlrése, kivizsgalasa, valamint a magzati életben
felismert esetek kovetése.

Magyarorszag az elsék kozott volt a veleszi-
letett rendellenességek adatainak folyamatos
gyUjtésének és rendszeres elemzésének, vala-
mint az orszagos regiszter létrehozasanak te-
kintetében. A veleszilletett rendellenességek
kotelezd bejelentési rendszerének kialakulasa
tébb mint hat évtizedes multra tekint vissza. A
hazankban mukddé Velesziletett Rendellenes-
ségek Orszagos Nyilvantartasa (VRONY) a teljes
magyar populaciora vonatkozdan gyijt adatokat
az Osszes fejlédési rendellenességre kiterjedden
a magzati korban felismert allapotoktol egészen
az élet soran felismert esetek bejelentéséig. A
velesziletett rendellenességek és ritka beteg-
ségek adatgy(jtését, a nyilvantartas mikodését
az 1997. évi XLVII. toérvény, az egészségligyi és a
hozzajuk kapcsolédd személyes adatok kezelé-
sérél és védelmérdl szold torvény 16. §. rendeli
el, a nyilvantartas muakodtetését a 21/2014-es
Emberi Eréforrasok Minisztériuma (EMMI) ren-
delet szabalyozza.

A velesziiletett fejlédési rendellenességek kiala-
kuldsanak okai kozott jelentds szerepet jatszo
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kornyezeti-, vagy kornyezeti és genetikai interak-
ciok hatasara kialakulo allapotok miatt kiemelten
fontos, hogy a rendellenességek nyilvantartasa-
val el6fordulasi gyakorisaguk valtozasait és az
esetek adott teriileten vagy adott id6intervallum
alatt bekovetkezd gyakorisag-emelkedéseit nyo-
mon kovessiik. A rendellenességek hatterében
fellelheté korokok vizsgalataval az ismert vagy
Uj eredetll mutagén és magzati fejlédést karo-
sito hatasokat detektaljuk. A féleg kdrnyezeti
tényezdk kovetkezményeként kialakuld un. sen-
tinel (kiemelt jelentéségu, un. jelzd) rendellenes-
ségek csoportja, érzékeny indikatorként jelzi az
esetleges teratogén hatasok jelenlétét, ezért az
érintettek pontos bejelentése a VRONY részére
elengedhetetlen. A bejelentés pontossaga fon-
tos tehat a nemzetkozi adatszolgaltatas teljesit-
hetdsége érdekében, és az esetleges tér és/vagy
id6beli halmozddasok felismerésében.

A VRONY FELADATAI

A VRONY-RBK feladatai korében ellatja a torvény
altal elrendelt, veleszilletett fejlédési rendelle-
nességekre és ritka betegségekre vonatkozo
adatgy(jtés orszagos felligyeletét egyuttmi-
kodésben a bejelentéseket ado klinikai, korhazi
és az alapellatasban dolgozé orvosokkal, védé-
nékkel, a témaban érintett civil és betegszerve-
zetekkel, eurdpai és nemzetkozi szervezetekkel,
valamint felséoktatasi intézményekkel. [1. dbra]

1. abra: A VRONY fébb feladatkore

Velesziletett
rendellenességek

eseteinek

regisztralasa,
gyakorisagok
felmérése.

Forrds: sajdt szerkesztés




A) Surveillance-mukodtetés. A VRONY egye-

B)

dilallo értéket képvisel a rendellenességek
surveillance tevékenységei terén. Olyan fo-
lyamatosan mikddé informéacids rendszer,
amely standardizalt definiciok és modszertan
alapjan, validalt kritériumok szerinti adatgyj-
tést, elemzést, értelmezést, visszacsatolast
és intervenciot tesz lehetévé. A Betegségek
Nemzetkozi Osztalyozasat tartalmazd kod-
rendszer alapjan (BNO 10-es revizié, XVII. f6-
csoport) regisztralja a velesziletett fejlédési
rendellenességek és kromoszéma abnormi-
tasok, valamint a ritka betegségek klinikai ké-
dolasanak legmegfelelébb ndémenklaturaja-
ként ismert ORPHA-kdddal (RD-Action, 2017)
rendelkezé ritka betegségek el6fordulasi
gyakorisdgat. Elemzi a rendellenesség-ada-
tok terdleti, idébeli és nemi megoszlasat,
valamint szakmai, modszertani, kommunika-
ciés, mindségbiztositasi és projekttervezési
feladatokat valdsit meg a téméaban.
Adatelemzés. A VRONY altal gyujtott adato-
kat negyedéves és éves szinten feldolgozza
és értékeli, valamint az eredményeket kozre-
adja negyedévenként gyorsjelentés formaja-
ban, évente on-line éves jelentés formaban.
Ez utébbiak a Nemzeti Népegészségigyi és
Gyogyszerészeti Kézpont (NNGYK) honlap-
jan a VRONY-RBK menusor alatt szerepelnek.
Vizsgalja egyes rendellenességek prenatalis
diagnosztikajanak eredményességét, kiilénos
tekintettel a kromoszéma rendellenességek
és a Down-szindréma prenatalis sz(iréprog-
ramjainak hatékonysagara.

Adatszolgaltatds. Torvény altal elrendelt ko-
telezé adatatadas keretében évente dsszesi-
tett adattablakat kild a Kézponti Statisztikai
Hivatal a Demografiai évkdnyv részére, vala-
mint adatokat szolgaltat a WHO — Health for
All (HFA) adatbazisahoz, és felel a hivatalos
nemzetkdzi adatszolgéaltatds teljesitéséért.
A prenatdlis diagnozis hatékonysaganak fo-
lyamatos elemzése attekintést nyujt a kilon-
b6z6 szerveket és szervrendszereket érintd
karosodasok sziiletés eldtti diagnosztikajardl.
Az analizis eredményeirdl a VRONY az éves
jelentéseken tul kilonbozé szakmai féorumo-
kon is tajékoztatast nyujt a szilész-négyo-
gyasz szakma képviselSi részére, egyrészt
munkajuk orszagos viszonylatban valé elhe-
lyezése, valamint a kdrhazi mindségbiztosi-
tasi rendszer elemeként torténd visszajelzés
részeként.

A VRONY megalapozott esetben teljesiti az
.ad hoc” adatkéréseket, és részt vesz a szak-
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terllethez tartozo felséoktatasi képzésben,
gyakorlatszervezés, tudomanyos kutato-
munka, szakdolgozatiras és diplomamun-
ka-elkészités tamogatasaval és iranyitasaval,
valamint egyéni tovabbképzési lehetdséget
biztosit foiskolai, egyetemi, illetve Ph.D. hall-
gatdk szamara.

Elektronikus online adatbeviteli rendszer mi-
kodtetése, fejlesztése. Az orszagos lefedett-
ségu elektronikus Velesziletett Rendellenes-
ségek Orszagos Nyilvantartas (eVRONY) és
bevezetés elott allo elektronikus Ritka Beteg-
ségek Regiszter (eRBR) szakrendszer fejlesz-
tése és mUkodtetése a VRONY tevékenységé-
nek alapjat jelenti.

Ritka betegségek orszdgos koordindtori felada-
tai. Ritka betegségek koordinatori feladatko-
rében orszagos szinten segiti és 0sszehangol-
ja a szakmai szervezetek egylttmkddését,
valamint Osszehangolja a Ritka Betegségek
Nemzeti Terv elkészitését, elfogadasat, meg-
valosulasat. Szakmailag tdmogatja a ritka be-
tegségek referenciakdzpontjainak specialis
adatgy(jtéseit, azokat orszagos adatgyujtés-
be rendezi. A torvény végrehajtd rendelete
értelmében a velesziletett rendellenességek-
kel, ritka betegségekkel kapcsolatos rogzitett
adatokat adatmenedzsment, prevencié és
tovabbi terapia biztositasa érdekében évente
bekérheti az érintett szolgaltatoktol.
Kutatdsok. Tovabbi feladatok sordn a
VRONY-RBK részt vesz a velesziletett
rendellenességek és ritka betegségek szakte-
riletéhez tartozd tudomanyos kutatasi prog-
ramok megszervezésében, kivitelezésében,
elemzésében és értékelésében, illetve a kuta-
tasi eredmények publikacidjaban.
Nemzetkdzi kapcsolatok. A VRONY tagja a ve-
lesziletett rendellenességek nemzetkozi (IC-
BDSR) és europai (EUROCAT) szervezeteinek.
Az ICBDSR szervezetet 1974-ben hoztak |étre
a Helsinkiben megtartott elsé talalkozo alkal-
maval, tiz orszadg malformaécios regisztereinek
képviseldivel. A VRONY alapité és teljes jogu
tag a kezdetektdl. Az ICBDSR a sziiletési ren-
dellenességek megfigyelésére és kutatasara
iranyulé programokat egyesiti a vildg min-
den tajarol azzal a céllal, hogy kivizsgalja és
megelbzze a szliletési rendellenességeket, és
csokkentse kovetkezményeik hatdsat. Mun-
kaja soran a nemzetkozi tagszervezetek ré-
szére mddszertani, szakmai tamogatast nyujt,
és célzott kutatdsok koordinalasaval a vilag
kilonbo6zé orszagaiban mikodo rendellenes-
ség-regisztereit bevonva vizsgélja a rendelle-



H)

nességek globdlis trendjeinek alakulasat. A
szervezetnek jelenleg 36 orszag 44 regisztere
a tagja. Az ICBDSR kuldetése, hogy vilagszer-
te megfigyelést és kutatast végezzen a vele-
szlletett rendellenességek eléfordulasaval és
lehetséges okaival kapcsolatban azzal a céllal,
hogy megeldzzék és csokkentsék kdvetkez-
ményeiket. A tagorszagok egylttmikddnek a
gyakorisag-valtozasok kivizsgalasaban, kuta-
tasaban. K6zos kéroki epidemioldgiai vizsga-
latokat végeznek, valamint kdzosen felmérik
a szlletési rendellenességek megelézé és
terapiads beavatkozasait. A VRONY folyama-
tosan részt vesz a nemzetkozi szervezet altal
koordinalt kutatasokban, amelyben elemzik
és vizsgaljak az egyes rendellenesség-gyako-
risdgok alakulasat és feltarjak a rendellenes-
ségek koroki hatterét.

A rendellenesség-regiszterek EUROCAT szer-
vezetének hazank 2009-t4! teljes jogu tagja.
Az EUROCAT az Eurdpai Uni6 egyes orszaga-
iban m(kddé rendellenesség-regisztereinek
kollaboracioja révén muakodtetett kdzponti
adminisztracios rendszer, amelyet jelenleg az
Eurdpai Unid tdmogatasaval a Joint Research
Centres (JCR) szervezet tart fenn. Az EURO-
CAT tagnyilvantartasai részére epidemioldgiai
informaciokat nyujt, és az Uj teratogén expo-
ziciokrdl ad ki korai figyelmeztetést. K6zos
munka soran vizsgaljak az eurdpai orszagok-
ban az elsédleges prevencid és prenatalis
szlrések hatékonysagat. Honlapjan egyiitt-
mUkdodési haldzatot és infrastruktdrat biztosit
a veleszlletett rendellenességek okaival és
megeldzésével, az érintett gyermekek keze-
|ésével és gondozésaval kapcsolatos kutata-
sokhoz.

Terlileti képvisel6i rendszer mikédtetése. Az
NNK keretein belil a VRONY iranyitja és
osszehangolja a VRONY tertleti képviseldinek
munkajat, és szakmailag tdmogatja a veleszi-
letett rendellenességek bejelentési fegyelmé-
nek teriileti javitasat. Osszehangolja a terileti
képvisel6k munkajata VRONY bejelentésekkel
kapcsolatos eset-fellilvizsgalat soran, vagy
a kozos tudomanyos elemzések kapcsan, és
biztositja folyamatos tovabbképzésiket a
velesziletett rendellenességek témakorével
kapcsolatban.

A VRONY Terlleti Képvisel6i rendszer 2005-
ben kerllt bevezetésre, hogy az egészséglgyi
szolgéaltatok esetleges bejelentési kotelezett-
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ségének elmulasztésa esetén az adatbejelen-
tékkel valé személyes munkakapcsolat hidnya
ne befolyasolja déntéen a VRONY esetsza-
mainak ingadozasat. A jelenleg a megyei
Kormanyhivatalok Népegészségiigyi Fdosz-
talyan dolgozo terileti munkatarsak vesznek
részt a feladat elldtasaban, a bejelentési kote-
lezettségre vonatkozd jogszabaly terileti ér-
vényesitésében. A VRONY terlleti képviseldi
folyamatosan magas szinvonalu, elkotelezett
munkat végeznek. A velesziiletett fejlédési
rendellenességek bejelentési aranya a rend-
szer elinditdsa ota lényegesen javult vala-
mennyi megyében. A bejelentési fegyelem
javulasa mellett azonban jelentds terleti és
intézményi szoéras tapasztalhato. Az adatkoz-
lési hajlanddsag fligg a rendellenesség su-
lyossagatol, ugyanis az Ujszilotteknél észlelt
jol lathatd és sulyos CA-kat inkabb jelentik,
mig a varandossag alatt végzett vizsgalatok
alapjan felismert magzati artalmak jelentése
a torvényi elbiras ellenére egyes terileteken
elmarad az orszagos atlagtél. A velesziletett
rendellenességek bejelentési aranyanak kozel
azonos szintre torténd emelése mind terile-
ti, mind intézményes vonatkozasban azért
fontos, mivel ez elengedhetetlen alapja az
adatok értékelésének és az esetleges teriileti
halmozodasok feltarasanak. Az adatszolgal-
taték és adatkezeldk érdeke és kdzos célja,
hogy orszagosan és terlletileg is megbizhato
adatok jelenjenek meg a hazai statisztikaban
és elemzésekben.

EVRONY - AZ ELEKTRONIKUS VELESZU-
LETETT RENDELLENESSEGEK ORSZAGOS
NYILVANTARTASI SZAKRENDSZER

A jelenleg mikodd online bejelentést szolgalo
program eVRONY néven 2015-t6l teszi lehetové
az orszagos adatok elektronikus regisztraciéjat.
Az eVRONY jellemzdje, hogy a bejelent6 altal az
elektronikus rogzité felilet elérése barhonnan,
barmilyen eszkdzrdl lehetséges (asztali szdmi-
togép, tablet, okostelefon). A kialakitott koz-
ponti adatbazis és webes alkalmazas a torvényi
eléirasnak  megfeleléen tarsadalombiztositasi
azonosito jel (tajszam) alapu keresést tesz lehe-
téve a bejelentd orvosok részére, tehat ameny-
nyiben mar létezik bejelentés a rendellenesség-
gel érintett taj szamra, nem sziikséges Uj bevitelt
kezdeni, csak az Ujonnan diagnosztizalt rendel-



lenességet vagy kiegészité koroki adatokat kell
rogziteni, vagy az érintett aktualis allapota alap-
jan modositani, pontositani a kordbban rogzitett
adatokat. [2. dbra]

Az eVRONY-rendszerben a torvény altal meg-
hatdrozottak korének kotelezd elektronikusan
jelenteni a meghatarozott rendellenességeket.
A tajszam segitségével a korabbi, rogzitett
adatok is modosithaték, a bejelentésekhez tar-
tozé moddositasok naplozasra kerilnek, igy lat-
hato, melyik bejelentd mikor, mit és hogyan mé-
dositott a szakrendszerben rogzitett adatokban.
Az eVRONY-szakrendszer egyedi azonositot oszt
ki minden rogzitett esetnek.

A rendszer kilonbdzé jogosultsag és szerepko-
rok alapjan enged betekintést a rogzitett adatok-
ba. Bejelentd szerepkorrel a velesziiletett rendel-
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lenességet észleld orvos, kezeléorvos, szakorvos,
klinikus, haziorvos rendelkezik. A szakrendszer
hasznélata soran a bejelenté az 6sszes éaltala je-
lentett és/vagy mddositott esetet lathatja, igy el-
lendrizni tudja a megtett bejelentések alakulasat
(Orszagos Tisztiféorvosi Hivatal [OTH], 2016). A
tertileti képviseldi szerepkor a hatdsagi jogkor-
rel rendelkez6 megyei szakemberek szdmara
biztositja, hogy az illetékességi teriletiikon az
érintett lakhelye vagy a megyei egészségugyi
intézet telephelye alapjan — az egyedi adatokba
valo betekintés nélkil — tekinthesse at a rogzitett
adatokat. A VRONY-kdzpont az orszagos adat-
bazis-alkalmazas mikodtetés felelds jogat bizto-
sitja az egyéni adatok szintjén torténé feladatok
ellatdsahoz. A VRONY alkalmazasgazda szerep-
kor pedig a kodok, adattorzsek karbantartasat
teszi lehetévé a VRONY-kdzpont munkatarsa
részére.

2. abra: Az eVVRONY fébb jellemzdi

+ A bejelentd az dsszes
altala jelentett esetet
és madositott esetet
lathatja

adatkezelés

+ A bejelentd tajszam
alapjan meg tudja
nézni az érintett
egyén bejelentéseit

Forrds: sajdt szerkesztés

AZ ALAPADATOKTOL AZ ELEMZESIG

Az adatszolgaltatas alapfeltétele a http://antsz.
hu oldalon tett regisztracid, amely az azt kdvetd
kétlépcsds jogosultsag elbiraldsa utdn engedélyt
ad a regisztralé félnek a szakrendszerbe valé be-
|épéshez és az adatok beviteléhez. A szakrend-
szer mikodését a https://antsz.hu/oszir/evrony
oldalon megtalalhat6 alkalmazéi kézikonyv lei-
rasai segitik.

( = Egyedileg
azonosithatd a
bejelentd, sajat
felhasznalénév/jelszd
alapjan

Kozponti

felhasznalokezelés

Elérhetdsag:

kézponti adathazis

es webes alkalmazas
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- A szakrendszer
elérése barhonnan,
barmilyen eszkdzrdl
lehetséges

A jelentési kotelezettség a torvény alapjan kiter-
jed minden rendellenességet vagy ritka betegsé-
get észlel6 orvosra, tehat a fekvébeteg-gyogyin-
tézetben diagnosztizalt és/vagy ellatott fejlédési
rendellenességekre, a jarobeteg-szakellatas so-
ran, fejlédési rendellenesség diagndzisanak fel-
allitasat kovetden és/vagy ellatast kovetden, a
haziorvosi betegellatas soran diagnosztizalt és/
vagy ellatott rendellenességekre és a kromoszo-
ma vagy patoldgiai vizsgalatot végzé genetikai
és egyéb laborok vagy egészségligyi intézmé-
nyek altal megallapitott betegségekre.


http://antsz.hu
http://antsz.hu
https://antsz.hu/oszir/evrony

A rendellenességet észleld orvos altal elektroni-
kus Uton bejelentett, személy alapu bejelentések
adatainak tisztitasat és duplikatum sz(rést kove-
téen a VRONY munkatarsa morfolégiai alapon
osztélyozza az adatokat. A besorolas eredmé-
nyeként un. végleges diagnozis-kategdriat ala-
kitunk ki, ekkor a diagndzis izolalt és multiplex
rendellenességekre és szindromakra vonatkozik,
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amely az adatbazis elemzésének alapjat képe-
zi. Az adatok elemzéséhez statisztikai szoftvert
hasznalunk. Az elemzéseinkben megjelené gya-
korisdg szam az incidencia (adott idészakban
egy adott populaciét érinté esemény, példaul
betegség vagy rendellenesség eléfordulasi gya-
korisdga), amelyet az aladbbi képlet Gtjan szdmi-
tunk.

Velesziiletett rendellenességgel bejelentettek regisztralt esetszama meghatarozott idSintervallumban

Incidencia =

x 1000

Elvesziiletések és magzati halalozasok dsszes szama a vizsgalt idészak alatt

AZ ADATELEMZESEK EREDMENYEINEK
HASZNOSULASA

A VRONY altal gy(jtott adatok a gyakorisag ala-
kuldsanak vizsgalatai, halmozddasok és korokok
felderitése mellett olyan kovetéses vizsgalatok
alapjat is képezhetik, amely soran az érintett al-
lapotanak alakulasat, tulélését vizsgaljuk (Berme-
jo-Sanchez et al., 2018). E mellett a regiszterek
alkalmasak arra is, hogy a rendellenességgel érin-
tett egyén és csaladja részére tamogatd csopor-
tokat, sorstars segitségnyujtast vagy az allapot
javitasat célzé egyéb szolgaltatast ajanljunk, ame-
lyek magukban foglaljak a specidlis egészségugyi
ellatast, gondozast, a korai fejlesztést vagy okta-
tast célzd programokat, genetikai tanacsadast. A
VRONY kutatasi eredményei, publikaciéi és éves
jelentései az NNGYK honlapjan elérhetéek.

A VRONY jovoképe, hogy az adatgyijtés folya-
matos muUkddtetése kdzben ne a gy(jtott adat-
tartalmat terjessziik ki, hanem kapcsolddjanak
Ossze az agazati és azon kiviil esé adatgyUjtések,
kutatasokbdl szarmazé rekordok. Az 6sszekap-
csolddas eredményeként — megfeleld jogosult-
sagi rendszer kiépitése mellett —, olyan komplex
adattarat lehet létrehozni, amelynek szakszer(
elemzésével teljesebb képet kapunk az érintet-
tek egyéni sziikségleteirdl, a demografiai ténye-
zOk hatterérdl, valamint megvaldsulhat altala az
esetek utankovetése, amely nemcsak egyes ren-
dellenességek jellemzé tulélését és az allapotok
varhaté alakulasat tarna fel, hanem segitséget és
informaciot is nydjtana a csalad és ellatérendszer
szamara az alkalmazott terapiak mind pontosab-
ba és hatékonyabba tételéhez.

22

KOVETKEZTETES

Az eltelt évek tapasztalatai alapjan a hazai ve-
lesziiletett rendellenességek nyilvantartadsa és
surveillance-programja altal gy(jtott adatok al-
kalmasak a gyakorisdg maghatarozasara, a ren-
dellenesség koroki és kockazati tényezdinek fel-
ismerésére, megeldzési stratégiak kidolgozasara,
szolgaltatasok tervezésére, valamint az érintet-
tek orvosi, oktatasi és fejlesztési ellatasanak ka-
pacitastervezésére. A vildgszerte 6sszekapcso-
[6d6 tudomanyos kutatasi haldzatként mikodé
veleszlletett rendellenesség-nyilvantartasokkal
végzett kd6z6s munka és az elemzések eredmé-
nyeinek hasznositdsa hozzajarulnak a megala-
pozott népegészségligyi intézkedésekhez és egy
egészségesebben sziileté generaciéhoz.

KOSZONETNYILVANITAS

A nyilvantartas tobb mint 60 éves mikodéséhez
elengedhetetlen, hogy a rendellenességet észle-
|6 orvosok gyogyitd tevékenységik és jelentds
adminisztracios munkajuk mellett idét szakitsa-
nak a velesziletett fejlédési rendellenességek
és ritka betegségek torvény altal eldirt kotelezd
bejelentésére. Elhivatott munkajukat eziton is
kdszonom, amellyel lehetévé teszik, hogy évrdl
évre pontosabb képet alkothassunk a veleszii-
letett fejlédési rendellenességek magzati kor-
ban felismert allapotairdl és sziiletést kdvetden
az esetek valos el6fordulasi gyakorisagarol ha-
zankban. Koszonetemet fejezem ki a regiszter



kordbbi munkatarsainak, mert odaaddé munka-
juk nélkil az adatbevitel, adatfeldolgozas, koér-
oki vizsgalatok és nagy szamban megirt tudo-
manyos értekezés nem szilethetett volna meg,
valamint a VRONY tertleti képvisel6knek, hogy
szaktudasukkal és szinvonalas munkavégzésik-
kel évek éta megbizhatdan végzik a VRONY te-
rileti koordinaciojat. Koszonom az Egészségfej-
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lesztés folyoiratnak a megtiszteld lehetéséget és
tdmogatast, hogy egy tematikus szdmban szer-
z6tarsaimmal méltathattuk a hat évtizede folya-
matosan mUkodo regisztert. Koszondm a cikkek
szerzbinek, kollégadimnak, hogy elfogadtak felké-
résem, és publikacioik altal megmutathattuk és
igazolhattuk a sokoldald VRONY mkddésének
létjogosultsagat.
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