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FN MOTOL

VySetieni karyotypu

Karyotyp se vySetfuje obvykle v metafaznim stadiu déleni bun€k, kdy jsou chromozomy nejlépe
hodnotitelné ve svételném mikroskopu. Buniky riznych tkdni jsou za standardnich podminek
namnozeny, poté je déleni zastaveno kolcemidem, a po zpracovani je vzorek nakapan na podlozni
skla a ta jsou nasledn¢ barvena pro hodnoceni v optickém mikroskopu pfi 1000-nasobném zvétseni.
Karyotyp zdravého ¢lovéka je tvoien 46 chromozomy, z nichZ kazdy ma po vizualizaci
charakteristicky tvar a stavbu. Odchylky od poctu a typického vysledku barveni jsou hodnoceny
jako chromozomalni aberace.

Indika¢ni Kkritéria
Chromozomové aberace jsou obvykle spojeny s komplexem fenotypovych odchylek — charakter
syndromd.

Postnatalni vySetieni:
e Opozdéni ristu a vyvoje
Abnormalné vysoky ¢i nizky vzrust, disproporce postavy
Psychomotoricka retardace
Orofacialni stigmatizace
Vrozené skeletalni a organoveé vady
Vrozené vady vyvoje a funkce CNS
Poruchy imunity
Poruchy vyvoje pohlavi
Dysfertilita, infertilita

Prenatdlni vySetieni:

e Vé&k matky nad 37 (35) let

e Abnormalni vysledek biochemického a ultrazvukovéhoscreeningu pro Downtiv syndrom a
vrozené vyvojové vady
Intrauterinni ristova retardace
ZvySena hodnota Sijového projasnéni a absence nosni kosti u plodu
Nalez ultrazvukovych markert a vrozenych vad u plodu
Nosicstvi balancovanych aberaci u rodicii
Vysoka hodnota vySetfeni ziskanych chromozomovych aberaci u rodic¢e plodu
Aneuploidie chromozomu u ditéte, resp. u plodu z predchozi gravidity
Opakované spontanni aborty v anamnéze partnerti
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Analytické metody

Ustav biologie a lIékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol

Metoda VySetiované oblasti:

G-pruhovani Cely genom s rozliSenim 5 — 10 Mb

Doby odezvy vzorki

Doba odezvy (pracovni dny):

Material _
Bézné Statim
Krev — vendzni, pupecnikova 25 14 (podle dodani materialu a
eventualniho opakovani

kultivace)
Plodova voda je vzdy statim 15
Choriové klky je vzdy statim 20
Placenta, tkan¢ z potratu 50 20
Kuze, sval, ovarium a jiné tkan¢ 50 20

Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy

informace
Krev: 3ml do zkumavky LiHe ( novorozenci 1-2ml)
Oddéleni lékarské Thned po odbéru zaridit transport krve

cytogenetiky
Plodova voda: 20 ml do sterilnich zkumavek nebo

UBLG 2. LF UK a kultiva¢nich lahvi¢ek. Pii pozadavku na DNA diagnostiku
FN Motol z nativu 30 ml plodové vody.
V Uvalu 84, Praha 5, Choriové klky: 20 mg do kultiva¢ni lahvicky s médiem
150 06 (na pozadani mozno vyzvednout v laboratofi)

Jiné tkané: mnozstvi dle moznosti, optimalné do
Tel. 22 44 33 562 kultiva¢ni lahvicky s médiem, eventualné do sterilni

zkumavky s fyziologickym roztokem.
Centralni prijem

vzorku: Vzorek ozna¢it minimaln€ jménem, piijmenim a rodnym
Po —Pa ¢islem pacienta a datem odbéru vzorku.
7:30h — 14.30h

1) ISCN 2016: An
International System For
Human Cytogenetic
Nomenclature, Jean
McGowan-Jordan

2) Metody analyzy

chromozomil. Metodicky
sbornik k XX. vyro¢nimu
zasedani cytogenetické
sekce Cs. biologické
spole¢nosti pii CSAV,
Brno 1988

Transport vzorku do 30 minut od odbéru ve vhodnych nadobach, boxech ¢i stojanech pii obycejné
teploté. Solidni tkané Ize uchovat 72 hodin a krev 12 hodin pfi teploté +2 az +8°C. Dlouhodoby
transport vyzaduje termostabilni pfepravky zamezujici znehodnoceni vzorku mrazem nebo teplem
(chladici vlozky). Zadanky ulozit zv1ast do igelitovych desek. Transport vzorku postou musi vyhovét

pozadavkiim Ceské posty.
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