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Vysetieni chromozomovych zlomii — spontinni a indukované ziskané aberace

Klastogenni latky v zivotnim ¢i pracovnim prostiedi - chemikalie, zafeni, viry, 1éky — anebo nemoci
spojené se snizenou funkci repara¢nich enzymi v organismu mohou zpuisobovat zvySenou lomivost
chromozoml, coz muzZe mit za nasledek vznik strukturnich chromozomovych odchylek de novo,
aktivaci onkogenll anebo poruseni funkce tumor supresorovych gent a nasledné propuknuti
nadorovych onemocnéni. Stupen poskozeni chromozomt je spojeny s vysi rizika uvedenych

procesti.

Lymfocyty z krve jsou kultivovany v médiu s piidavkem fytohemaglutininu 48 hodin pro
hodnoceni spontannich aberaci, anebo 72 hodin (z toho 48 hodin s piidanim 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 pocitdny zlomy chromatid a chromozom a Utvary vzniklé zlomy a
znovuspojenim volnych koncii. Hodnoceno je minimalné 100 bun¢k (u syndromti s vrozenou
instabilitou miiZze byt padesat), pfi€emz za normalni je povazovan podil bunék s aberacemi nizsi nez
5 procent. U pozitivnich ¢i hrani¢nich vysledki je doporucena kontrola ptiblizn€ za pul roku.
Vysledek vySetfeni sim o sobé nestanovuje diagnozu, pouze potvrzuje ¢i vylucuje zvySené
riziko vystaveni klastogennimu vlivu, event. suspekci choroby s vrozenou chromozomalni

instabilitou.

Indikacéni kritéria

e Nemoci s vrozenou porucho,u repara¢nich funkci (Fanconiho anémie, NBS, Ataxia

teleangiectasia, aj.)

e Profesionalni expozice klastogennim latkam
e Stp. 1écbé cytostatiky a zafenim
e Vysetfeni indukovanych aberaci epoxy-di-butadienem se provadi k prikazu/vylouceni

Fanconiho anémie.

Analytické metody

Metoda Diivod vysetieni

Spontanni ZCA Suspekce choroby se zvysenou lomivosti chromozomil, expozice
klastogennim latkam v pracovnim ¢i zivotnim prostiedi, absolvovani
1¢cby nddorového onemocnéni

Indukované ZCA Vylouceni/potvrzeni Fanconiho anémie

Doby odezvy vzorkii
) Doba odezvy (pracovni dny):
Material — _
Bézné Statim
Krev — vendzni, pupecnikova 25 10 (podle dodéani materidlu a
eventualniho opakovani
kultivace)
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Kontaktni
informace

Oddéleni lékarské
cytogenetiky

UBLG 2. LF UK a
FN Motol

V Uvalu 84, Praha
5,

150 06

Tel. 22 44 33 562

Centralni piijem
vzorkii:

Po—-Pa

7:30h — 14.30h

Pozadavky na vzorek Odkazy

Krev: 3 ml do zkumavky LiHe ( novorozenci 1-2ml) | 1)http://emedicine.meds

Thned po odbéru zaridit transport krve cape.com/article/951148
-overview

Vzorek oznadit minimaln¢ jménem, piijmenim a 2)Metody biologického

rodnym ¢islem pacienta a datem odbéru vzorku. monitorovani

genotoxickych faktort
prostfedi. Cytogeneticka
analyza perifernich
lymfocytl. Acta
hygienica,
epidemiologica et
microbiologica, 2000,5
3)A.D.
Auerbach:Fanconi
anemia diagnosis and
the diepoxybutane
(DEB) test

Exp. Hematol., 21
(1993), pp. 731-733

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni p¥iru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.

212



http://emedicine.medscape.com/article/951148-overview
http://emedicine.medscape.com/article/951148-overview
http://emedicine.medscape.com/article/951148-overview

