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Praenatalisan diagnosztizalt
Pallister—Killian-szindroma esete
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A Pallister—Killian-szindroma egy ritka, sporadikusan el6fordul6 genetikai rendellenesség, amelynek hatterében a 12-es
kromoszéma rovid karjanak mozaiktetraszomiaja dll. A kérkép jellemzdi a szellemi fogyatékossig, craniofacialis dys-
morphia, idegrendszeri tiinetek, epilepszia és egyéb szervi rendellenességek. Praenatalis diagnodzisa nehéz, az ultra-
hangvizsgalaton észlelt magzati eltérések alapjan elvégzett invaziv citogenetikai és molekuldris genetikai vizsgalatok
igazolhatjik a kérképet. Kozleményiinkben egy 36 éves primipara esetét mutatjuk be. A 19. terhességi héten, a II.
trimeszteri rutin-ultrahangsz(irés soran a magzaton tobbszoros minor jelek abrazolédtak (mérsékelt polyhydramni-
on, rovid csoves csontok, craniofacialis eltérések, borderline agyi oldalkamrak). Az elvégzett magzatviz-mintavétel a
sejtek kozel 50%-aban szdm feletti marker kromoszémit igazolt. A klasszikus G-sdv-technika alapjan felmertilt, hogy
a marker a 12-es kromoszéma rovid karjanak izokromoszémdja. Az alkalmazott FISH-probak (21-es, 18-as, 13-as,
X-, Y-kromoszéma) az észlelt marker eredetét nem tudtik meghatirozni, ezért multicolour FISH-technikaval vizs-
galtuk a mintdkat. Az elvégzett modszer segitségével igazoltuk a szim feletti kromoszémadarab 12-es kromoszéma
rovid karjinak mozaiktetraszémiajat (46,XY[13]/47,XY,+i(12)(p10)[12].ish i(12)(pl0)(wepl2+). A praenatalisan
feldllitott diagnozis tehat a magzat Pallister—Killian-szindromdja. A vetélésindukciot kovetSen elvégzett vizsgalatok
(fetopatolégiai feldolgozas, koldokzsindrvér, magzati fibroblast) megerdsitették a diagnoézist. A nemzetkozi adatok
szerint a fenti ritka betegséggel eddig kortilbeliil 200 megsziiletett ember él, a praenatalisan igazolt és kozolt esetek
szama mintegy 100. Tudomdsunk szerint a fenti magzat az elsd, praenatalisan diagnosztizalt eset Magyarorszigon.
Orv Hetil. 2018; 159(21): 847-852.
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Prenatally diagnosed case of Pallister—Killian syndrome

Pallister—Killian syndrome (PKS) is a rare, sporadic genetic disorder that is caused by the mosaic presence of a super-
numerary marker chromosome, isochromosome 12p. The syndrome is a polydysmorphic condition characterized by
mental retardation, craniofacial dysmorphism, hypotonia, seizures, epilepsy and certain organic malformations (dia-
phragmatic hernia, congenital heart disease). Prenatal diagnosis is challenging due to the mosaic tissue-specific dis-
tribution of the chromosomal disorder and highly variable phenotype. Prenatal diagnosis is often accidental, how-
ever, appropriate laboratory techniques based on the second trimester ultrasound anomalies provide accurate
prenatal diagnosis. We report a case of a 36-year-old primipara with second trimester ultrasound markers (polyhy-
dramnion, ventriculomegaly, rhizomelic micromelia, abnormal facial profile). The patient underwent amniocentesis,
the conventional karyotyping revealed a supernumerary chromosome in nearly 50 percent of amniocytes. FISH and
targeted multicolour FISH probes verified mosaic tetrasomy of the short arm of chromosome 12 of the fetus. Feto-
pathological examinations and analysis of fetal tissues and blood confirmed the prenatal diagnosis. To our knowledge,
this is the first reported case of prenatally diagnosed Pallister—Killian syndrome in Hungary.
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Roviditések

CGH = komparativ genombhibridizalas; CRL = (crown-rump
length) magzati fejtet6—far tivolsig; FISH = fluoreszcens in
sitn hibridizicié; FL = (femur length) a magzati combcsont
hossza; HL = (humerus length) a magzati felkarcsont hossza;
Mb = megabdzis; NF = (nuchal fold) magzati tarképdrna; NT
(nuchal translucency) magzati tarkéredd; PKS = Pallister—
Killian-szindréma

A Pallister—Killian-szindréma (PKS, i12p syndrome, tet-
rasomy 12p, OMIM 601803) egy sporadikusan el6for-
dul6 ritka kromoszéma-rendellenesség, amelynek oka a
12-es kromoszéma rovid karjanak mozaiktetraszémidja.
A Kkérkép leirdsa Pallister és Killinn nevéhez fliz6dik
[1, 2], becsiilt incidencidja koriilbelal 1:20 000 [3].
A 12-es kromoszéma révid (p) karjanak mozaiktetraszo-
midja a citogenetikai vizsgalat sorain marker kromoszé-
maként figyelheté meg. A marker kromoszéma a 12-es
kromoszdéma két p karjanak fzi6jabol jon létre (izokro-
moszoéma), igy alakul ki a 12p tetraszémia.

A korkép kizarélag sporadikusan fordul eld, familidri-
san halmozott formdja nem ismert. A kérkép klinikai
manifesztacidja rendkiviil valtozatos, a rendellenesség
mozaikjellegének és a kromoszémahiba szovetspecifikus
cléforduldsinak kovetkeztében. A rendellenességgel szii-
letetteknél gyakori a szellemi fogyatékossdg, idegrend-
szeri tlinetek (epilepszia, gorcsok), izomhipoténia, pig-
mentdlt bérlaesiok, craniofacialis dysmorphia (frontopa-
rietalis alopecia, hypertelorismus, révid orr, benyomott
orrgyok, rovid nyak, lapos tarkotajék) és jellemzo szervi
eltérések (példaul gyakori tarsul6 rekeszsérv, szivrendel-
lenesség) [4]. A mozaiktetraszémia-képz6dés és a PKS
incidenciaja az anyai ¢letkor elérehaladtival emelkedik,
hasonléan més autoszomalis aneuploididkhoz (példaul
Down-koér) [5]. A 12-es kromoszéma nemmozaik-tetra-
szOmidja a szakirodalomban nem kertilt leirasra, feltéte-
lezhetSen in utero letilis.

A PKS diagnozisinak praenatalis feldllitisa igen nehéz,
mert nagyfokt a fenotipusos variabilitds, és hidnyoznak a
korképre jellemz8, méhen beliil észlelhets egységes elté-
rések. Az I. és II. trimeszteri sziilészeti ultrahangos sz{-
révizsgalat soran észlelt minor és major eltérések utalhat-
nak a szindrémara, szdmos esetben ugyanakkor egyéb
okokbdl tortént (példaul anyai életkor) invaziv beavat-
kozas soran elvégzett genetikai vizsgalatokkal, mintegy
»véletlenszertien” kertil felallitisra a diagnoézis. A PKS
diagnoézisanak praenatalis ultrahangeltérések alapjan tor-
tént elsd lekozolt megdllapitisa Gilgenkrantz és kollégii-
nak nevéhez fliz6dik [6]. A fenti kozleményt kdvetSen a
nemzetkozi szakirodalomban limitalt szamban jelentek
meg ismertetések, a kozolt esetek szama jelenleg sem ha-
ladja meg a 100-at [7-10]. A nehéz korai praenatalis di-
agnozis alapjat az ultrahangeltérések miatt elvégzett in-
vaziv diagnosztikai vizsgalatot (méhlepény-mintavétel,
magzatviz-mintavétel, cordocentesis) kovetSen alkalma-
zott megfelel6 genetikai vizsgalémoddszer kivalasztasa
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jelenti [11]. Kozleményiinkben tudomasunk szerint a
PKS els6 hazai praenatalisan diagnosztizalt esetét ismer-
tetjik.

Esetismertetés

36 éves gravida anamnézisében 2 terhességmegszakitas
szerepel, sziilése nem volt. Az édesapa 38 éves, az anya-
nak kett$, az apanak egy egészséges fititestvére van. A
csaladfa analizise sordn sem anyai, sem apai d4gon nem
fordult el6 velesziiletett fejlédési rendellenesség. A ter-
hesség mdsodik trimeszterében elvégzett praenatalis ult-
rahang-sztir6vizsgalat, a magzati karyotypus meghatiro-
zdsa és a molekularis citogenetikai vizsgilat a magzat
Pallister—Killian-szindromajat igazolta.

Mobdszer

A 36 éves varandos terhességének 13. hetében elvégzett
protokoll szerinti 1. ultrahangsztirés (GE Voluson® 730
PRO - GE Medical Systems Kretztechnik GmbH & Co
OHG, Zipf, Ausztria) soran cltérés nem 4abrizolédott
(CRL: 74 mm, NT: 1,3 mm, Gr.s. 13 + 2 nap). A terhes-
ség 19. hetének 3. napjan elvégzett részletes anatémiai
vizsgalat (protokoll szerinti II. ultrahangsz(irés) tobb-
szOros eltéréseket igazolt. A magzati tarkéreds vaskos
volt (NF: 6,2 mm), a magzati agykamrak hatsé szarva-
nak borderline tigulatat észleltiik (10, illetve 9,2 mm),
az arc sagittalis metszetben micrognathidt, coronalis
metszetben hypertelorismust mutatott. A magzati hosz-
sz( csoves csontok mérete 5 percentil alattinak bizonyult
(FL és HL: 22 mm), polyhydramnion volt észlelhetd;
egyéb strukturdlis ultrahangeltérést nem tapasztaltunk.
A vizsgilatok a Magyar Sziilészeti-NGgyodgyaszati Ultra-
hang Tarsasig (MSZNUT) altal kidolgozott szakmai
protokollnak megfelel6en torténtek. A multiplex minor
ultrahangjelek miatt a varandésnak invaziv praenatalis di-
agnosztikat javasoltunk, mely a terhesség 19. hetében
tortént [12, 13]. Folyamatos ultrahang-monitorizilas
mellett magzatviz-mintavételt végeztiink 20 G vastagsa-
gt mintavételi tlivel, melynek soran 20 ml magzatvizet

nyertink.
A magzatvizminta feldolgozdsa a kovetkezSképpen
zajlott:

A magzatvizmintat a laboratériumi protokollunk [ 14,
15] szerint hirom részre osztottuk. Hossz(i tava te-
nyésztést inditottunk Chang C tipoldattal (Irvine Scien-
tific, Santa Ana, CA, Egyesiilt Allarnok) Nunc SlideFlask
tenyésztGedényben, valamint parhuzamos, tartalék te-
nyésztéedényt dllitottunk HamF10 tapoldattal, melyek-
hez 6sszesen 15 ml amnionfolyadékot hasznéltunk fel.
A magzatvizsejtek in situ tenyésztése tapoldatcserékkel
10 napig tartott, a sejteket Colcemiddel blokkoltuk a
sejtosztodds metafizisaban, majd 60 mM-os KCl-oldat-
tal hipotonizdltuk, és metanol-ecetsav 3:1 keverékével
fixdltuk. A tirgylemezzé alakithat6 SlideFlaskot ezutdn
G-savozassal festettitk meg, GTL-modszert alkalmazva,
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0,25%-o0s tripszinoldat és Leishman-festékoldat segitsé-
gével. A pozitiv ultrahanglelet miatt a leggyakoribb ane-
uploididk gyors kisztirése érdekében a tenyésztetlen
magzatvizmintibél 5 ml-t tirgylemezre prepariltunk
hipotonizalas ¢és fixalas atjan, hogy fluoreszcens in situ
hibridizaciot végezziink 13-as, 18-as, 21-es, X- és Y-spe-
cifikus probakkal a kit standard protokollja alapjan (Cy-
tocell Ltd., Cambridge, Egyesiilt Kiralysig).

A parhuzamos tenyésztésbdl szuszpenzids preparalasi
mobdszerrel a metafizisos sejtekbdl frakciot képeztiink.
Ehhez az 6sszefiiggd sejtkultarit Colcemiddel metati-
zisban blokkoltuk, majd a sejteket az aljzatrdl 0,25%-os
tripszinoldattal felszedtiik, hipotonizaltuk és fixaltuk.
Ezt a szuszpenziét haszniltuk fel az alabbi multicolour
fluoreszcens i situ hibridizaciés (FISH) médszerhez.

A szam feletti marker kromoszémat a Cytocell cég
Chromoprobe Multiprobe OctoChrome eszkozével
azonositottuk, amely egyetlen hibridizacié soran lehetd-
vé teszi az Osszes kromoszoma egyidejii meghatirozasat,
painting technikaval. A kit protokollja szerint a metafazi-
sos sejtek szuszpenzidjat a tirgylemez meghatirozott
pontjaira cseppentettiik, és a Cytocell-fedSlemezre kon-
jugalt kromoszémaproébakkal hibridizaltattuk. A terhes-
ségmegszakitds utin magzati fibroblasttenyészetet és
koldokzsinorvérbdl 72 6ras kulttrat inditottunk, melye-
ket standard protokollok szerint Colcemiddel blokkol-
tunk, majd a fent emlitett médszerekkel preparaltunk és
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G-savoztunk. A G-sdvos és fluoreszcens mintakat Nikon
Eclipse E400 mikroszkopban, 100x-os plan fluor objek-
tiv felhasznaldsival, CytoVision rendszerrel értékeltiik
ki.

Eredmények

A tenyésztetlen magzatvizsejtek FISH-vizsgalata norma-
lis jeleloszlast mutatott, amely alapjan a leggyakoribb
szambeli kromoszéma-rendellenességeket kizartuk, XY
genotipus mellett. A G-sdvos metafizisok elemzésekor a
sejtek 48%-dban szam feletti kis metacentrikus marker
kromoszémait észleltiink. A savok és a karok aranya alap-
jan felmerdilt a 12ip lehetsége (1. abra), ezért a marker
eredetének leggyorsabb tisztazasira Chromoprobe Mul-
tiprobe OctoChrome eszkozt hasznaltunk. A multiplex
FISH-reakciéban a markerre a 12-es painting préba hib-
ridizalt, bizonyitva a 12ip-eredetet (2. dbra).

A fenti vizsgalatok alapjan a magzat karyotypusa a ko-
vetkez6:

46,XY[13]/47 XY,+i(12)(pl0)[12].ish
(wepl2+).

A hazaspar részletes genetikai tandcsadast kovetSen a
terhesség terminalasa mellett dontott. A terhesség 22.
hetében vetélésindukciot végeztiink (Dilapan, iv. Na-
lador, Oxytocin). A magzat fetopatoldgiai feldolgozasa a
praenatalis ultrahangeltéréseket megerdsitette (3. dbra),
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A magzatvizvizsgilat sordn tenyésztett magzatvizsejtek G-savos kromoszémaprepardtumaboél késziilt kromoszémakép (karyotypus). A 12-es kromo-

széma rovid (p) karjinak mozaiktetraszomidja a citogenetikai vizsgilat sorin marker kromoszémaként figyelheté meg (i12p). Nikon Eclipse E400
mikroszképban, 100x-os plan fluor objektiv felhaszndlasival, CytoVision rendszerrel rogzitett kép (nyillal jeldlve a 12-es marker kromoszéma)

ORVOSI HETILAP

2018 m 159. évfolyam, 21. szam



2. abra Mikroszképos felvétel a 12-es teljes kromoszémafesté proba
(WCP12) in situ hibridizaciéjardl (FISH). Két normalis méretd
12-es kromoszéma mellett a préba a kisebb méreti markert is
teljesen lefedi, mely a 12-es kromoszéma két p karjanak ttziéja-
bal létrejott izokromoszéma (12p tetraszémia, az dbrdn nyillal
jelolve). Tenyésztett amnionsejtekbdl késziilt kromoszémapre-
parditum, DAPI hittérben Aqua festék, Nikon Eclipse E400
mikroszkopban, 100x-os plan fluor objektiv felhasznaldsival,
CytoVision rendszerrel rogzitett kép

magzati szovetbdl (fibroblast) és koldokzsindrvérbdl
konfirmalé genetikai vizsgilat (karyotypus, multicolour
FISH) tortént. A magzati fibroblast- és koldokzsinorvér-
preparitumok G-sivos elemzése is megegyezett a prae-
natalis diagnézissal, bar a kiillonboz6 szovetekben eltérd
ardnyban észleltiik a marker jelenlétét. A fibroblastok
70%-a, a koldokzsinorvér lymphocytainak 55%-a tartal-
mazta az izokromoszémat, ami egybevag a 12ip mozai-
kos eloszlasaval.

Megbeszélés

A Pallister—Killian-szindréma egy ritka multiszisztémas
korkép, amelynek hétterében a 12-es kromoszéma rovid
karjanak szovetspecifikus mozaiktetraszémidja all. A mo-
zaiktetraszémia izokromoszoma formdjaban jelentkezik,
a 12p izokromoszéma egy kisméretd, szim folotti
marker kromoszéma, mely a 12-es kromoszéma két p
karjinak t0zi16jabol all. Az izokromoszémaképz6dés eti-
olégidja pontosan nem ismert, de az eddigi vizsgalatok a
petesejt meioticus osztoddsanak II. fazisaban torténd
(praczygoticus) non-disjunctiét feltételezik [16]; pater-
nalis vagy postzygoticus eredete ritka [17]. A 12-es kro-
moszéma rovid karjanak mérete koriilbeliil 34,3 Mb,
megkozelitSleg 350 gént tartalmaz, ami magyarizza a
mozaikaneuploidia kapcsan kialakulé multiszisztémas
kovetkezményeket. A kromoszémateriilet fontos tu-
morasszocidlt géneket (példaul KRAS, ING4) és egyed-
fejlédési géneket (példaul CHD4, SOX5) tartalmaz.
A molekularis genetikai tanulmdnyok a 12-es kromoszo6-
ma rovid karjan a 12p.13.31 génszakaszt azonositottik
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3. abra Vetélésindukeid, magzati kép a 22. terhességi héten. A vasko-

sabb tarkéredd, a ventriculomegalia, a rovidebb csoves csontok
mellett az dbrdn lathaté micrognathia, hypertelorismus, rovid
orr, benyomott orrgyok volt kimutathat6é

mint a PKS szempontjabdl kritikus genetikai régiot [18,
19]. A régi6 két legfontosabb diszreguldlt génje a
ZFPM2-gén, amelynek muticidja szivtejlédési rendel-
lenességet és rekeszsérvet okozhat [20], illetve az
IGFBP2-gén, amely kozponti szerepd az IGF-szigndl-
transzdukcidban, igy a magzati és a sziiletés utdni nove-
kedésben [21]. A fenti eltérések karakterisztikusak PKS-
ban, bar a mozaikossig foka nem korrelal egyértelmtien
a betegek fenotipusaval.

A korkép genetikai diagnosztikdja nehéz. A kromo-
szoma-rendellenesség mozaikjellege miatt az izokromo-
szomaképz6dés mértéke és elGfordulasa szovetenként és
szervenként nagy variabilitdst mutat [22]. A periférids
vér lymphocytdinak klasszikus kromoszémavizsgilata so-
ran gyakran normiélkaryotypust igazolunk, a mozaik-
rendellenesség vizsgalatira praenatalisan lepényi sejtek
vagy amniocytik, postnatalisan fibroblastok a leginkabb
alkalmasak, bar a mozaikossag foka gyakran ezen sejtek-
ben sem haladja meg az 50%-ot [23]. A karyotypizdlds
soran, a lymphocyta sejtproliferacié-indukciora altaliban
hasznalt fitohemagglutinines tenyészetekben a mozaik-
izokromoszémit hordozé abnormalis sejtek kevésbé
kompetitivek, igy a tenyésztés sorin kiszelektilédnak,
aranyuk gyorsan csokken a normalkaryotypusu sejtekhez
képest [24]. A diagnoézisra igy a periférids vérbdl nyert
tenyésztett lymphocytak klasszikus G-savos kromoszo-
mavizsgalati médszere kevésbé informativ, tenyésztetlen
lepényi vagy magzatvizsejtek, illetve a bér fibroblastjai-
nak specidlis molekularis genetikai vizsgilomoddszerei
hasznalhaték. A molekularis citogenetikai moédszerek
kozil a FISH (multicolour FISH) sorédn a fluoreszcensen
jelolt probik célzottan kotédnek a vizsgaland6 kromo-
szémaszakaszhoz, és igazoljik a diagnozist [25]. A PKS
vizsgalatinak arany standardja a vizsgalt beteg bér fib-
roblastjainak célzott FISH-vizsgilata. Ujabban microar-
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ray komparativ genombhibridizalas (array-CGH) mod-
szerével igazoltak PKS-t, bar a médszer a mozaik-kro-
moszémaeltérések vizsgilatira nem mindig alkalmas
[26]. Limitalt szamban SNP-alapa array-vizsgaloeljarast
is hasznaltak mar a betegség vizsgilatira. Esetiinkben a
miésodik trimeszteri ultrahang-sz(irévizsgalat soran iga-
zolt halmozott ultrahangeltérések, minor jelek miatt vé-
geztiink ultrahangvezérelt magzatviz-mintavételt. A te-
nyésztett magzatvizsejtek G-sivos kromoszémavizsgala-
ta soran a sejtek 48%-dban szdm feletti marker kromo-
szOmat igazoltunk. A praenatalis diagnosztikiban
rutinszerien alkalmazott célzott FISH-préobak (21-,
18-, 13-, X-, Y-kromoszéma) nem jelezték a kromoszo-
ma eredetét. A multicolour FISH-technika Magyaror-
szdgon a praenatalis diagnosztikiban koltségessége ¢és
idGigényessége miatt 1ényegében nem alkalmazott mod-
szer. A moédszer kiilonboz6 fluoreszeens festékek alkal-
mazasaval teszi lehetévé minden egyes kromoszéma kii-
16n vizsgalatat egy id6ben. A marker kromoszéma ere-
detének tovibbi meghatirozdsara alkalmazott multicol-
our FISH-vizsgilat igazolta a szam feletti kromoszéma
eredetét a 12-es kromoszéma rovid karjan, igy a pontos
diagnozist megdllapitottuk. A vetélést kovetSen végzett
konfirmalé citogenetikai vizsgalatok a kiilonb6z6 mag-
zati sejtekben 55-70%-os gyakorisigui izokromoszdéma-
képz6dést mutattak, ami megfelel a betegség ismert mo-
zaik-, szovetspecifikus jellegének.

A PKS méhen beliili diagnézisa ultrahangvizsgalat so-
ran igen nehéz, hiszen a korkép ritka, és hidnyoznak az
egyértelmd, jellemz6 magzati ultrahangeltérések. Chen
és misni 2010-ben sszefoglald kozleményben dolgoztik
fel az addig a nemzetkozi szakirodalomban kozolt, prae-
natalisan diagnosztizalt 60 Pallister—Killian-szindrémas
esetet [27]. A 60-bdl 40 esetben észleltek magzati ultra-
hangeltérést, mely 40 esetbdl 27-ben rekeszsérv (67,5%),
25-ben polyhydramnion (62%), 19-ben rovid csoves
csontok (47,5%) igazoldédtak. Az esetek tovabbi 20-
25%-4dban vaskos tarkoreddt, kozponti idegrendszeri el-
téréseket, craniofacialis dysmorphiat és szivfejlédési
rendellenességeket ismertek fel méhen beliil. Mas tanul-
méanyok a PKS méhen beliili ultrahangos felismerésének
feldolgozdsa kapcsan szintén a fent felsorolt magzati el-
térések jelentdségét hangstlyoztik az elsG és a mdsodik
trimeszteri ultrahangvizsgalatok sordn, hasonlé esetszi-
mot vizsgilva 54%-ban polyhydramniont, 33%-ban
diaphragma herniat, 24%-ban rhizomelids micromeliat
(rovid csoves csontok) és 36%-ban kozponti idegrend-
szeri elviltozasokat (példdul ventriculomegalia, hdtsé
scala eltérés) irtak le [28]. Paladini és mtsai szerint a ko-
rai magzati ultrahang-sz(irGvizsgalaton észlelt rekesz-
sérv, rovid csoves csontok és arc-, illetve koponyaeltérés
esetén az elsédleges gyanitott diagnézis a magzat Pallis-
ter—Killian-szindromaja [29]. Difterencidldiagnosztikai
nehézséget jelenthet az autoszomdlis recessziv 6roklGdé-
st Fryns-szindréma elkiilonitése, méhen belil és meg-
sziiletést kdvetSen is, hiszen a korkép a PKS-hoz hasonld
fenotipussal jar, bar a facialis dysmorphia dontGen mic-
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rognathia és ajak /szajpad hasadék formajaban jelentke-
zik, illetve a jellemz6 méhen beliili novekedési retardacid
és microcephalia elkiiloniti a ritkabb, sporadikus eléfor-
duldsa PKS-tol [30].

Kovetkeztetés

Az intézményilinkben vizsgalt magzat esetében a nem-
zetkozi szakirodalomban leirt, Pallister—Killian-szindro-
mira jellemz6 7 leggyakoribb ultrahangeltérésbol 4 allt
fenn: polyhydramnion, rovid cséves csontok, agykam-
ratagulat és arcdysmorphia, melyek mindegyikét a maso-
dik trimeszteri ultrahangvizsgalat kapcsan észleltiik.
A normilis méretd magzati koponya és az eutrof, terhes-
ségi kornak megfelel6 magzati méretek Fryns-szindré-
mara nem utaltak. A diagnoézis pontos felallitisira az
egyébként magzati diagnosztikiban rendkiviil ritkdn
hasznalatos multicolour FISH-modszer teremtette meg
alehetGséget. A korkép igazolasa a mai napig mind klini-
kai sziilészeti szempontbdl, mind labordiagnosztikai
szempontbdl komoly kihivist jelent. Tudomdasunk sze-
rint a fenti eset a hazankban praenatalisan diagnosztizalt
és kozolt els6 Pallister—Killian-szindrémas magzat.

Anyagi tamogatds: A szerzOk anyagi timogatasban nem
részesiiltek.

Szerzoi munkamegosztis: T. Zs.: Az ultrahangvizsgilatok
és a magzatviz-mintavétel végzése, klinikai genetikai ta-
nacsadds, a kozlemény megirasa. P. T. E.: A kromoszéma
és FISH-vizsgilatok elvégzése, a kozlemény megirasa.
S. E, S. J., B. A, D. J.: A kozlemény véleményezése,
javitasa. A cikk végleges valtozatat valamennyi szerzé el-
olvasta és jovahagyta.

Erdekeltségek: A szerzéknek nincsenek érdekeltségeik.
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