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A POPULACIO BELSO STRUKTURAJA VALTOZASAINAK HATASA EGY KROMOSZOMA
RENDELLENESSEG, A DOWN KOR GYAKORISAGANAK BIOMETRIAI ELEMZESERE
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Az orvostudomény feladata nemcsak a gydégyitads, hanem a betegsé-
gek, rendellenességek megeldzése is, Jelenleg az emberiségre nagysza-
mu koOrnyezeti [fizikai és kémiai mutagének/ Artalom hat, amelyek n&-
velhetik a populécidé genetikai terheltségét, vagyis a jelenlegi hata-
sok befolyasolhatjik 'a genetikai anyagot, és megvAltoztatva azt, ka-
rosithatjak az utdédokat, Ezzel kapcsolatban sok szerz3 véleménye sze-
rint igen fontos a rendellenességek, s k&ztiik a Down kor vagy Syndroma
/a tovabbiakban DS/ dinamikdjanak vizsgalata,

A DS ilyen értelemben olyan indik&tor rendellenesség szerepét
jatsza, amely igen alkalmas a kdrnyezeti hatésok tesztelésére az em-
beri populacidban. Genetikai szempontbdél igen egzakt, pontosan kdéris-
mézhetd kromoszdéma rendellenesség, Emberi populdcidban a DS alakuléa-
sat epidemiolébégiai vizsgdlatokkal kutatjdk, amelyek lehetGleg nagy
és reprezentativ mintdkban igyekeznek felmérni a vizsgdlt anomalia
gyakorisagat, kivaltd okait, valtozasait idGben és térben,

. Az utdbbi idbben tdbb orszagbdl jelezték a DS esetek gyakorisa-
ganak valtozasait, amelyeket kiildnb®zd populdcidén belili folyamatok-
kal és a kd&rnyezeti hatasok /egyre emelkedd tendencidju kemizacid/
egylittes hatasaval hoznak kapcsolatban. A kiildnb&zd orszagokban a leg-
kiilénbdz8Bb karakterisztika-valtozasokat észlelték., [1-4]

Az anyai életkor az egyetlen, régdta ismert -ké6roki tényezd, amely-
nek eldrehaladtéval exponencidlisan nd a DS gyakorisdga az utddokban.
Természetesen logikus, hogy minél eldrehaladottabb az anya életkora,
annal tébb tdrnyezeti hatds érhette, tehdt igy kdzvetve az anyai élet-
kor is utal a kdrnyezeti hatasokra, EbbOl lathatd, hogy a DS gyakori-
sdganak valtozasaban szerepe van mind a populacidban lejatsz6doé, a
korstrukturat befolyasold folyamatocknak, mind a kiils® kSrnyezeti hata-
soknak. A populédcid belsd folyamatain a demografiai jellemzdk alakula-
sat értjlik: a sziiletésszam valtozasait, a szilil8k életkoré&nak alakuléa-
sat, a korspecifikus fertilitdsi index ingadozéasait, stb.

Célunk az volt, hogy elkiildnitsiik a populdcidban Vegbemeno fo-
lyamatok lehetséges hatasit a valddi "kiilsd" kdrnyezeti hatasoktdl.

Vizsg&lati anyagunkat az 1970-79 k&z&tt DS-val szliletett budapes-
ti lakosu gyermekek /é&s csalddjaik/ alkotté&k, Az adatok alapjat a Ve-
lesziiletett Fejlddési Rendellenességek Orszdgos Nyilvantartasa altal
regisztrilt és citogenetikailag ellendrz&tt esetek alkottak, amelye-
ket egyes laboratdriumok és kdrzeti orvosok kiegészitettek. Kontroll-
ként a K&zponti Statisztikai Hivatal budapesti 10 éves élvesziildtt uj-
_sziilétt populécidéra vonatkozd adatait hasznaltuk fel. Igy a DS minténk
esetszama 320, a populdciéé 273969 volt. - .

A 10 vizsgalt év észlelt populacidés adataibdl felepltettunk egy
normalizadlt, u.n. "standard" populidcidt, amelyben nemcsak a sziileté-
sek szama, hanem - mivel a DS rizikéja fligg a szilildk, és fSleg az anya
életkoratdl, az anyadk korcsoportorkénti eloszlasa és korspecifikus
fertilitasi indexe [vagyis az egyes anyai korcsoporton beliili sziile-
tésszam/ is &llandd maradt.
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Ezzel kizarhatdé a popullcid e rendellenesség ‘létrejdttében egyik leg-
fontosabb belsd jellemz&jének hatasa, s a DS gyakorisagénak alakula-
sa a kiilsd kérnyezet hatésait tilikrdzi, ~

A standardizialéast a 10 év atlagos adataival végeztilk el. A kor-
rekcié folyamatat az 1. téblazdat mutatja be az 1975-6s év szamadatai
példajan, :

Az anya korcso- aij 1 ai_.I 2 3 4
portja ¥ b, . 35 Di5
j id
. . 2925 2423
20 év alatt i=l 3 2.49 | 2687,3 2,76
. 12535 10383 10336,7 8,24
20-24 i= o 8 28
. 10871 - 9005
25-23 i= 10 8,28 9058.0 | 8,33
. | s52e5 | 4345
0-34 . i = : 80 3985,9 5,32
g 1279 1059
35-39 i=5 p 197 1126,5 5,29
. 206 | 169 192,4 2,83
40-44 i=6 3 2.49 |
45 felett i=7 15 12
1 0.828 9.825 0,661

1, tablazat. A DS esetek korrekcidjéanak folyaméta a standardizalt
populacidé alapjan

/az l-es, 2-es és 4-es oszlopban 1975 adatai p&ldajan j=6/
Hét anyai korcsoportot képeztiink, a legflétalabbak a 20 éven

aluliak, majd &tévenkénti intervallumok kovetkeztek s végil a leg-
idSsebb korosztaly, a 45 éven feliiliek,
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Mivel a 10 év alatt a sziiletések évenkénti szama igen ingadozd
volt, meghatdroztuk az atlagos sziiletésszamot erre az idGszakra és
ennek alapjan korrekcidt végeztiink mind az élvesziiléttek, mind a
Down kdérosok esetében., Egyiddben figyelembe vettilk a popul&cid anyai
korstrukturdjat is az adott évben. Legyen aij a j-edik évben, i-edik
korcsoportu anydtdl sziiletett Ssszes élvesziilétt gyermek szama, bij_
a DS szliletések szadma ugyanebben a csoportban. Akkor az ebben az év-
ben szilletettek szama: -
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A 10 év atlagos sziiletésszama pedig:
S e e | (2)
j=1 J . :

Az egyes években észlelt szliletésszam-ingadozisok kiklisztbdlésére

megszorozzuk az aij-ket és a bij-keﬁ éL -vel, A kapott értékeket je-
j : .

161jik aij—mel €s bij-?élz
. SE - e -
aij = aij E; ,' bij = bij 5; . (3)

Az igy kapott populaciéban minden éven beliil a korcsoportok aranya
valtozatlan maradt, de allandd a sziiletett gyermekek széma. Az igy
kapott szamszerii eredményeket a tablazat masodik oszlopa tartalmazza.

A kdvetkezO feladat az anyai ‘korcsoportok ingadozéisanak kiki~
sz&b8lése volt. Ezért elSszOr megdllapitottuk mindegyik korcsoportra
az atlagos sziiletésszamot. Jeldljiik ezt ai—mal, és akkor

o i‘lo - )
A, = e z a, . (4
i 10 j=1 ij E

Ezek az adatok a tablazat harmadik oszlop&ban lathatdak. Segitségiik-
kel kizarhatjuk a korcsoportok szambeli ingadozasanak, tehét.a kor-
specifikus fertilitdsi index valtozaséanak hatését. -
a - A '
Ezért a Sij—ket megszorozzuk gi?—mal. Ha a masodszor is korrigdlt DS
i3

= j
esetek szamat Eij~mal jeldlitk,
Ca, -

. _ .~ l‘
15 = bij 3;; . . . (5)

joat X

Ezeket az adatokat tartalmazza a tablazat negyedik oszlopa.

Igy, a két korrekcid segitségével sikertilt kikiisz&b8lniink mind
a szliletésszam, mind a korspecifikus fertilitdsi index ingadozésai
okozta "belsB" populacibés valtozasokat.,

Ilyen standardizdlds természetesen alkalmazhatdé minden olyan
esetben, amikor az anomélia gyakorisdga fligghet a populécidé struktu-
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rajatdél, és amikor ezzel kapcsolatban a kiilsd faktorok hatasit el kell
vélasztani a populédcidéban végbemend folyamatok hatas&atél.

Hogy mennyire lényeges volt a standardizilas, jol lathatd a ko-
vetkezd adatokndl. A DS gyakorisdgédnak alakuldsat mutatja az 1. &bra.
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1, dbra. A Down kbérral sziiletettek gyakorisdgdnak alakuldsa Buda-
pesten [1970-79/

A tiz év atlagos gyakoriséga: 1,17 Down kdéros ezer élvesziiletett gyer-
mekre szadmitva. Az emelkedd tendenci&ju illesztett egyenestdl az ész-
lelt adatok kevésbé szdérnak, mint az &tlagtdl, a konfidencia-interval-
lum is sziikebb. Az emelkedd tendencia mellett szbl az is, hogy az

1980 és 198l-es évek elOzetes adatail is k&zelebb esnek ehhez az egye-
neshez, mint az atlaghoz. A 10 év alatt igy a gyakorisdg-emelkedés
0,12 %o-es volt, ami 10,3 %$-o0s valtozast jelent, Ha egy ilyen meretd
valtozas valds, ez kcmoly k&vetkezményekkel jarhat.

Megvizsgdlva ezutdn a standardizalas altal kapott adatokat, az ér-
tékek szbrésa kisebb lett, cs8kkent a konfidencia-intervallum és az
emelkedés meredeksége, a vAltozéls a tiz év alatt 0,08 %o, ami 6,8 %-
os valtozas, Ez fontos eredmény,mivel azt mondhatjuk, hogy ez a valto-
zads nem jelentds, anndl is ink&bb, mivel - ahogy a szamitdsok mutat-
jé&k, nem szignifikans, tehdt nincs alapunk feltételezni azt, hogy je-
lenleg van a populédcidéban valamilyen erds, veszé&lyes hatasu faktor.

Az eldbbihez hasonld kép jelentkezett az atlagos anyai életkor
vizsgalatakor is, [/1d. 2. &bra./. A populécidban a tiz év alatt az
&tlagos anyai életkor 0,76 évet emelkedett, a vAltozas szignifikéns.
Az észlelt DS-es esetek vizsgalatandl az anyai Atlagos életkor emelke-
dése 0,58 év volt., Ha azonban a standardizdlds uténi értékeket vizs-
galjuk, az emelkedés a DS mintédban mar csak 0,34 év marad a 10 év
alatt., Tehadt az eldz3leg észlelt n8vekedésben a populécibdn beliili
valtozasoknak van meghatdrozd szerepe. A korrigélt adatok emelkedésé-
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nek liteme majdnem kétszer lassabb lett.
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2. a&bra. Az any&k atlagos életkoranak alakuldsa a gyermek sziileté-
sekor Budapesten /1970-79/

Megallapitottuk a kiilBnb6z8 korcsoportu anydk részesedését is.
A populécid és a DS minta atlagai a 30-34 éves korcsoporton kiviil
szignifikansan eltértek egymadstdl. A fiatalabb korcsoportok részese-
dése alacsonyabb a DS-ben, az idGsebbeké magasabb., A 10 év alatti
trendeket vizsgdlva a 35-39 éves anyai korcsoport részesedése val-
tozott szignifikdnsan és emelkedd tendenciat /3. &bra/ észleltlink.
A standardizéalds utéani korrigdlt adatokndl ez az emelkedés lassubb
lett., Mivel a 35-39 évesek korcsoportja nemcsak részesedésben nagy,
hanem abszolut értékben is jelentOs esetszamot produkal, ez okczhat-
ja a DS gyakorisdg észlelt, kissé ndvekvd tendencidjat,

Szeretnénk beszamolni még egy érdekes megfigyelésrdl., /4. abra./
A legnagyobb valtozast mutatd 35-39 éves korcsoportu anydknial nem
szignifikadnsan, de nGtt a DS relativ gyakorisdga és Osszefilggést mu-
tat az azonos koru n8k terhességmegszakitdsai szamdnak cs8kkenésével.
A korrelacid mértéke r=-0,55 /nem szignifik&ns/. Kevésbé latvanyos,
de hasonld tendencia észlelhetd a 40 év feletti anyaknal is.

/r=0,75++/. Ugyanerre az iddore esik a fogamzasgatld tablettak nagy-
foku elterjedése. Az abran lathatd tablettafogyasztisi g&rbe és a
35-39 éves anyadk relativ DS gyakorisdga koz8tt a korrelacid értéke

r=0,75++. A fogamzasgatld tablettdk ilyen hatdsa az irodalomban igen
vitatott. Ugyanakkor észlelhetd az 1973-74-es évek népességpolitikai
intézkedéseinek hatédsa: csbkkent a miivi vetélések szé&ma és ndtt az
id8sebb anydk részesedése,
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3. 8bra. Az idds anyak részesedése a budapesti populdcidban és DS
mintdban 1970-79 kdzétt /%-ban/

Fogamzdsgdtld
tabletta
(1000
nére)
4 250
4 200
4 150
DS p
gyakoi:s g Miivi
o vetélés
/m L B B
-+ 100 T 100
-r - .
1 ""‘O.“ .'
.00
o o T+ 50
5 .. .... .
-
e T
1970 1979

4, abra, A DS relativ gyakorisaga a 35-39 éves korcsoportokban, va-
lamint a miivi vetélés és a fogamzasgatld tablettafogyasztés
alakulasa 1970-79 k&zdtt
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E két tendencia okozta valtozasok ismeretében, megbeszélve az
orvosokkal, azt az ajanlatot tettiik, hogy az ‘eddigi gyakorlatban el-
fogadott 40 év feletti terhesek vizsgdlata mellett végezzék el a
"35-39 éves terhesek citogenetikai vizsgalatat is. Jelenleg a citoge-
netikai médszerek lehetOséget adnak arra, hogy még akkor észlelhes-
slik a leendd gyermek Down sydromajat, amikor a terhesSeg komoly k&-
vetkemények nélkiil megszakithaté /16-18, hét/, és igy megelozheto su-
lyosan beteg gyermek megszililetése. .

A jelenlegi vizsgdlatot nem tekinthetjuk befejezettnek, annal
is inkabb, hogy az aranylag alacsony. esetszamok miatt nem minden k&-
vetkeztetés alapozhatd meg kelld megbizhatdésigi szinten, Ezért to-
vabbra is figyelemmel kell kigérni a valtozasokat a kivalto okok meg-
dllapitasa céljabdl. .
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