Fakultni nemocnice v Motole ; =
@ V Gvalu 84/1, 150 06 Praha 5 [ U]B‘:E‘ LG

Laboratoire UBLG

Ustav biologie a lIékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol
Prednosta: Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.
http://www.fnmotol.cz/ublg/

FN MOTOL

Vysetieni metodou SNP array

SNP array je molekularné cytogenetickd metoda, kterd umoziuje zjistit kromé aneuploidii a rozséhlych
deleci ¢i duplikaci také nebalancované submikroskopické aberace (desitky az stovky kilobazi) genomu
a detekovat oblasti homozygozity (uniparentalni disomie, piipady konsangvinity).

Vysetfeni metodou SNP array se provadi z pacientovy DNA ziskané izolaci z jeho bunck. Vstupnim
materidlem je tedy genomova nestépend DNA. Pokud je dodan jiny material, je z ného dle ptislusného
postupu izolovana DNA.

Zakladnim principem metody SNP array je amplifikace, fragmentace a precipitace DNA vzorku, ktera
hybridizuje Kk jednofetézcovym oligonukleotidovym sondam DNA ukotvenym na partikulich rozesetych
v komuirkach ¢ipu. K detekei jednonukleotidovych polymorfizmti (SNP; Single nucleotide polymorphisms)
vzorku dochéazi mechanizmem jednobazové extenze vyuzivajici DNA vzorku jako templat a inkorporujici
fluorescencné znaCené nukleotidy. Intenzity signali obou fluorochromi se odecitaji pomoci skeneru
s diodami LED a vyhodnocuji se softwarem k tomu ur¢enym. Porovnani s referenci probiha in sillico.

Jednotlivé platformy a typy Ciptt se od sebe li§i hustotou a umisténim sond (rozliSovaci a detekcni
schopnosti). VSechny platformy slouzi k detekci variant v po¢tu opakovani, uniparentalni disomie (UPD)
a regiontl homozygozity (ROH), a to vCetné mozaikovych forem téchto aberaci. O pouzitém typu Cipu je
rozhodnuto na zakladé informaci od indikujiciho 1ékate. Jakozto metodu kvantitativniho charakteru ji nelze
pouzit k analyze balancovanych aberaci a k hodnoceni nizkofrekvenénich mozaik.

Indikac¢ni kritéria
jsou podobna jako u vySetieni karyotypu a plati tedy, ze chromozomové aberace jsou obvykle spojeny

s komplexem fenotypovych odchylek — maji charakter syndromt. Metodou Ize zachytit submikroskopické
aberace (i jednotlivych geni nebo exoniti) a regiony homozygozity.

Postnatalni vySetfeni:

o Intelektualni nedostateCnost, opozdeéni psychomotorického vyvoje, vrozené vyvojové vady, facialni
stigmatizace, poruchy chovani

e Obdobné indikace v ptipadech, kdy neni mozné vysetfit karyotyp (nelze kultivovat napt. pro
imunosupresi, nepfitomnost Zivych bunék, material odebran do EDTA zkumavky)

e Upfesnéni nalezh z vySetieni karyotypu, metodami FISH, MLPA ¢i NGS.

Metodou nelze prokazat balancované prestavby, bodové mutace, nizkofrekvenéni mozaicismus
a aberace mensi, neZ je rozliSovaci schopnost metody (lisi se pro jednotlivé platformy a je deklarovana
V zavérecné zprave).

Analytické metody

Metoda Vyuziti:
SNP array Cely genom — postnatalné
Doby odezvy vzorki
Doba odezvy (pracovni dny):
Material
Bézné Statim
Krev — vendzni 120 nelze
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Oddéleni 1ékaiské
cytogenetiky

4, patro, G

UBLG2.LF UK a
FN Motol

V uvalu 84/1, Praha 5,
150 06

Tel. 22 44 33 562
Centralni pFijem
vzorkii:

Po-P4

7:30haz14:30 h

Krev: min. 4 ml K;EDTA (novorozenci 1-2 ml)
DNA: min. 50 ng/ul v mnozstvi 20 pl

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym
Cislem pacienta a datem odbéru vzorku. U izolované DNA
téz materidlem, ze kterého byla izolovana.
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Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni ptiru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.
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