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VysSetieni chromozomovych zlomii — spontinni a indukované ziskané aberace

Klastogenni latky v Zivotnim ¢i pracovnim prostiedi - chemikalie, zafeni, viry, léky — anebo nemoci spojené
se snizenou funkci repara¢nich enzymi v organismu mohou zpiisobovat zvysenou lomivost chromozoml,
coz muze mit za nasledek vznik strukturnich chromozomovych odchylek de novo, aktivaci onkogenti anebo
poruseni funkce tumor supresorovych genil a nasledné propuknuti nddorovych onemocnéni. Stupeii
poskozeni chromozoml je spojeny s vysi rizika uvedenych procesi.

Lymfocyty z krve jsou kultivovany v médiu s pfidavkem fytohemaglutininu 48 hodin pro hodnoceni
spontannich aberaci, anebo 72 hodin (z toho 48 hodin s ptidanim epoxy-di-buta-dienu) pro hodnoceni
indukovanych aberaci. Déleni je zastaveno kolcemidem, material je zpracovan a preparaty jsou barveny
Giemsou a hodnoceny v optickém mikroskopu.

Na metafazich jsou pocitany zlomy chromatid a chromozomil a utvary vzniklé zlomy a znovuspojenim
volnych koncti. Hodnoceno je minimaln€ 100 bun€k (u syndromti s vrozenou instabilitou mtize byt padesat),
pfi¢emz za normalni je povazovan podil bun¢k s aberacemi nizsi nez 5 procent. U pozitivnich ¢i hrani¢nich
vysledkd je doporucena kontrola pfiblizné za pul roku.

Vysledek vySetfeni sim o sobé nestanovuje diagnozu, pouze potvrzuje ¢i vylucuje zvySené riziko
vystaveni klastogennimu vlivu, event. suspekci choroby s vrozenou chromozomovou instabilitou.

Indika¢ni Kkritéria
e Nemoci s vrozenou poruchou repara¢nich funkci (Fanconiho anémie, NBS, Ataxia
teleangiectasia, aj.)
e Profesionalni expozice klastogennim latkam
o Stp. [éCbe cytostatiky a zafenim

o Vysetfeni indukovanych aberaci epoxy-di-butadienem se provadi k prukazu/vylouéeni
Fanconiho anémie.

Analytické metody

Metoda Diivod vySetieni
Suspekce choroby se zvy$enou lomivosti chromozomt, expozice klastogennim
Spontanni ZCA latkam v pracovnim ¢i zivotnim prostiedi, absolvovani 1é¢by nadorového
onemocnéni
Indukované ZCA Vylouc¢eni/potvrzeni Fanconiho anémie
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Doby odezvy vzorki
Doba odezvy (pracovni dny):
Material

Bézné Statim
10 (podle dodani materialu
Krev — vendzni, pupe¢nikova 20 a eventualniho opakovani

kultivace)
Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy
informace

Oddéleni l1ékaiské
cytogenetiky

4, patro, G

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V avalu 84/1, Praha 5,
150 06

Tel. 22 44 33 562
Centralni pFijem
vzorki:

Po-P4
7:30az14:30h

Krev: min.3 ml do zkumavky LiHe (novorozenci 1-2 ml)
Ihned po odbéru zaridit transport krve.

Vzorek oznacit minimaln¢ jménem, piijmenim a rodnym
¢islem pacienta a datem odbéru vzorku.
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Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni ptiru¢ka UBLG. Dlouhodoby
transport vyzaduje termostabilni pfepravky zamezujici znehodnoceni vzorku mrazem nebo teplem. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.
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