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biologie a lekarské genetiky

Molekularné genetické vySetieni aneuploidii chromozomii 13, 18, 21, X a Y pomoci metody
QFPCR

Vétsina chromozomovych abnormalit plodu vznika v disledku poéetnich odchylek chromozom 13, 18, 21,
X a'Y. Tyto aneuploidie jsou zaroven pfi¢inou postnatalnich syndromi: Downtv syndrom (trizomie chr. 21),
Patauliv syndrom (trizomie chr. 13), Edwardstiv syndrom (trizomie chr. 18), syndrom Turnerové
(monozomie chr. X) a Klienefelteriv syndrom (47, XXY). Konven¢nim diagnostickym postupem je
kultivace bun€k s naslednou karyotypizaci, ktera si vyzada zhruba 2-3 tydny.

Metoda QF-PCR (kvantitativni fluorescenéni PCR) umoziiuje rychlou prenatalni detekci nejéastéjSich
aneuploidii (chromozomu 13, 18, 21, X a Y) pomoci vysoce polymorfnich STR markert specifickych pro
kazdy chromozom. Vzorek DNA ziskany z plodové vody nebo CVS je amplifikovan pomoci PCR

s fluorescen¢né zna¢enymi primery, takze produkty lze separovat a kvantifikovat na automatickém
genetickém analyzatoru.

QFPCR umoziuje vyloucit nebo potvrdit numerické aneuploidie vybranych chromozomt do 2-3 dnd, coz
V ramci prenatalni diagnostiky pfedstavuje zasadni vyhodu oproti klasické karyotypizaci plodu, ktera trva
zhruba 2 tydny. Metoda vyzaduje malé mnozstvi materialu a pti porovnani STR markert plodu a matky
umozni také odhalit pfipadnou kontaminaci vzorku.

Na druhou stranu je QFPCR vySetfeni svymi moznostmi ponekud limitované. Oproti klasické karyotypizaci
se nedokaze vyjadrit k numerickym abnormalitam jinych chromozomtl, nez které jsou souc¢asti piislusného
QFPCR kitu. Dalsim nedostatkem je nemoznost identifikovat balancované strukturni chromozomové aberace
- napiiklad inverze nebo translokace. Problémy mohou nastat rovnéZz s abnormalitami, které se budou
vyskytovat ve formé chromozomové mozaiky. Metoda neni tispé$na u nékterych typt polyploidii —

ve vzacnych pfipadech muze byt neinformativni pro v§echny markery na jednom nebo vice chromozomech.
V takovém piipadé je nutno pouzit alternativni metodu - bud’ FISH nebo uplnou karyotypizaci.

Indikacni Kkritéria
Prenatalni:
e vysoké riziko vrozené chromozomalni aberace pro plod
- pozitivni I trimestralni nebo II trimestralni screening
- vrozené vyvojové vady na UZ
- vék Zeny nad 38 let
o pokrodila gravidita (odbér plodove vody po 21. tydnu téhotenstvi)
Postnatalni:

e novorozenci se zavaznymi vyvojovymi vadami spojenymi se suspektni aneuploidii chromozomu 13,
18,21, XayY

e vylouceni maternalni kontaminace materialu z abortu
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Metoda VySetfované chromozomy

Stanoveni chromozomovych aneuploidii metodou QF-PCR pomoci diagnostické

soupravy (CE 1VD kit)

13,18,21, X, Y

Doby odezvy vzorki

Doba odezvy (pracovni dny)

Metoda
Bézné Statim
Stanoveni chromozomovych aneuploidii metodou QF-PCR pomoci 5 5
diagnostické soupravy (CE IVD kit)

Kontaktni
informace

Oddéleni lékai'ské
cytogenetiky

4. patro, G

UBLG 2. LFUK aFN
Motol

V avalu 84/1, Praha 5,
150 06

Centralni piijem
vzorki:
Po-P4

7:30az14:30 h

Pozadavky na vzorek

Krev: min. 4 ml do K;zEDTA (novorozenci 1 ml, déti 1-2 ml)
Plodova voda: 1,5-2 ml nativni buiiky — sterilni zkumavka
Choriové klky: 10 mg nativni buiiky — kultiva¢ni lahvicky

Plodova voda nebo choriové klky: kultivované buniky — sterilni zkumavka 90-100%
narostla kultura bungk v 25 cm? kultivagni lahvicce

Izolovana DNA: koncentrace 4-20 ng/ul v mnozstvi 20-30 pl
Tkai z abortu: minimalni mnozstvi cca 1 cm?

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem pacienta a datem odbéru
vzorku. DNA plodu znacit jednoznacn¢ jako DNA plodu.

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni ptiru¢ka UBLG.
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