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Stanoveni karyotypu ze spontannich potrat(

Castou pfi¢inou spontannich potrat(i je abnormalita v chromosomové vybavé plodu. Pro ¢asné
spontanni aborty jsou typické trisomie chromosoma 15, 16, 14, 22 zatimco v pozdéjsim stadiu
gestace se vyskytuji astéji trisomie 13, 18, 21 a pohlavnich chromosom(. Nejvétsi zastoupeni
maji trisomie autosom (66,5%), dale pak v 19% polyploidie, v 9% monosomie X a ve 4 %
strukturni aberace (nebalancované translokace).

Zjisténim chromosomové abnormality pfi vySetieni tkané z potratu se odhali pfi¢ina potratu a
doporuci se konzultace s klinickym genetikem. Ten sestavi rodinnou anamnézu a stanovi riziko
pro dalsi téhotenstvi, popfipadé mize doporucit preimplanta¢ni genetickou diagnostiku. Indikaci
k vySetfeni tkané ze spontanniho potratu provadi gynekolog, pfipadné klinicky genetik.

Standardné provadime vySetreni tkani ze spontannich abort konvenéni cytogenetickou analyzou
- tj. stanovenim karyotypu plodu s vyuzitim tzv. G-pruhovani metafaznich chromosomi. Tato
analyza trva priblizné 1 az 8 tydna v zavislosti na délce kultivace odebrané tkané.U asi 30%
vzork( vSak mize dojit k selhani kultivace a nelze je tedy touto klasickou analyzou vysetrit.
Nevyhodou této metody je také mala informativnost v pfipadé karyotypu Zenského pohlavi, nebot
nelze spolehlivé odlisit, zda byla vySetfena tkan matky nebo plodu zenského pohlavi.

V souvislosti se zkvalitnénim vysetfeni tkani ze spontannich abortd, které v souc¢asné dobé
rutinné provadime vysSe uvedenou cytogenetickou metodou, je v nasi laboratofi zavedena metoda
umoznujici rychlou a spolehlivou detekci nej¢astéjsich aneuploidii chromosomi 13, 15, 16, 18, 21,
22, X a’Y pomoci QF-PCR (kvantitativné fluorescencni polymerdzova retézova reakce). Tato
metoda umoznuje v pfipadé nelispésné kultivace tkané plodu zhodnotit alespon pocetni aberace
vySe uvedenych chromosomd(, které patfi mezi ¢asté priciny spontannich abort(i. Rovnéz Ize
spolehlivé urcit, zda byla vySetiena tkan plodu nebo matky.

Pozadavky na primarni vzorky

Material predstavujici mékké tkané potraceného plodu (kostni tkan neni vhodny kultivaéni
material) se odebird okamzité po SA sterilné do sterilni nddobky s fyziologickym roztokem.
Minimalni pozadované mnozstvi odebrané tkané potraceného plodu je cca Tcmaz.

K materidlu se pfiklada Zadanka specifikujici druh vySetieni a nezbytné udaje o matce
potraceného plodu (jméno, rodné ¢&islo, Cislo pojisténce, datum, ¢as odbéru, kdo odebral materidl,
odbornost Iékare). V pfipadé nelspésné kultivace tkané pro konvenéni cytogenetickou analyzu je
tkan potraceného plodu vySetiena pomoci QF-PCR. Pro vylouceni maternalni kontaminace
materidlu je soucasné vysSetifovana také krev matky. Proto pozadujeme ke kazdému vzorku
potraceného plodu i vzorek periferni krve matky odebrany do zkumavek s EDTA v mnozstvi cca 5



[
EULC

ml. Odbérové zkumavky Vam na pozadani dodd a svoz materidlu zajisti CGB laborator a.s. Kromé
zadanky Vas prosime rovnéz o vyplnéni a zaslani Informovaného souhlasu pacientky s
molekuldrné genetickym vysSetrenim, ktery naleznete ke stazeni na nasich internetovych
strankach.

Druh odbérové nadobky a pridavnych latek

Sterilni plastova zkumavka nebo nadobka s dobfe tésnicim vickem s dostateCnym mnozstvim
fyziologického roztoku. Odebrana tkan musi byt ve fyziologickém roztoku ponorena. Sterilni
nadobka s materidlem musi byt oznacena jménem pacientky a rodnym Cislem nebo alespon
datem narozeni.

Transport a skladovani

Odebrany vzorek se do transportu uchovava v lednici pfi 4-8°C a musi byt doru¢en do laboratore
nejpozdéji do 72 hodin od odbéru. Transport vzorku do laboratore je pfijatelny v rozmezi teplot 4-
25°C.



