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Vysetieni metodou array CGH

Array CGH je molekularné geneticka metoda, ktera umoziuje zjistit kromée aneuploidii a rozsahlych deleci ¢i duplikaci
také nebalancované submikroskopické aberace (desitky az stovky kilobazi) genomu.

Principem je kompetice dvou fluorescenéné znaenych DNA o komplementarni sekvence na referenénim genomu
rozprostfeném na Cipu a podle prevazujici fluorescence pak zjisténi deletovanych ¢i duplikovanych oblasti. Na ¢ipu
probéhnou, podle druhu arraye, soucasné tisice az statisice hybridizacnich reakci, jejichz vysledky jsou snimany
skenerem a softwarové analyzovany.

Jakozto metodu kvantitativniho charakteru ji nelze pouzit k analyze balancovanych aberaci a k hodnoceni
nizkofrekvenénich mozaiek. O konkrétnim typu zvolené platformy (a tedy i rozliSovaci schopnosti) pro vySetieni
rozhodne zodpovédny pracovnik na zaklad¢ indikace.

Zjisténé aberace jsou obvykle ovéfovany dalsi metodou, nejéasteji FISH nebo MLPA.

Indikaéni kritéria
jsou podobna jako u vySetieni karyotypu a plati tedy, Ze chromozomové aberace jsou obvykle spojeny s komplexem

fenotypovych odchylek — maji charakter syndromti. Metodou Ize zachytit i mensi aberace a delece jednotlivych gend.

Postnatalni vySetfeni:

e  Mentalni retardace, vrozené vyvojové vady, facialni stigmatizace p¥i negativnim vysledku karyotypu a
FRAXA

e Obdobné¢ indikace v pfipadech, ze neni mozné vysettit karyotyp (nelze kultivovat napf. pro imunosupresi,
nepfitomnost zivych bunék, material odebran do EDTA zkumavky)

Prenatalni vySetieni:
e Ultrazvukovy nalez vrozenych vad u plodu pfi negativnim QF-PCR a karyotypu (v ¢asové tisni Ize indikovat
metodu array CGH jesté pred karyotypem).
e Obvyklé indikace pro cytogenetickou prenatalni diagnostiku v pfipadech, Ze nelze vysettit karyotyp plodu
(napf. nedostatek materialu, nemozna ¢i nezdarena kultivace)

Metodou nelze prokazat balancované prestavby, bodové mutace, nizkofrekvencni mozaicismus a aberace
mensi neZ je rozliSovaci schopnost metody (liSi se pro jednotlivé platformy a je deklarovana v zavérecné
zpravé)!

Analytické metody

Metoda VyuZiti:
Oligo array CGH Cely genom — postnatalng, prenatalné
Doby odezvy vzorki
Doba odezvy (pracovni dny):
Material

Bézné Statim
Krev — vendzni, pupecnikova 80 10
Plodov voda o vady statim 25 pti kultivaci,
Choriové klky J y 10 nativ
Placenta, tkané z potratu 30 pii kultivaci,
Ktze, sval, ovarium a jiné tkané 80 10 nativ
Izolovana DNA 10
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Centralni pFijem
vzorkii:

Po—-Pa

7:30h — 14:30h

Krev: 5 ml do zkumavky K;EDTA ( novorozenci 1-2ml)
Plodova voda: 20 ml do sterilnich zkumavek nebo kultiva¢nich

Lahvicek. Pti pozadavku vySetieni z nativni plodové vody 30 ml.

Choriové klky: 20 mg do kultiva¢ni lahvicky s médiem (na
pozadani mozno vyzvednout v laboratofi)

Jiné tkané: mnozstvi dle moznosti, optimalné do kultiva¢ni
lahvi¢ky s médiem, eventualné do sterilni zkumavky

s fyziologickym roztokem.

DNA: min. 50 ng/pl v mnozstvi 20 pl

Vzorek oznadit minimalné jménem, pfijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku. U izolované DNA téz
materidlem, ze kterého byla izolovana.
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Transport vzorku musi respektovat maximélni dobu stability vzorku - viz Laboratorni piru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.
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