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Mikrocytogenetika

Molekularm

i in situ hybridizace),
spektrdlni karyotypovani), CGH
i genomova hynridizace),

oskopické zmény (mikrodelece nebo
oduplikace, marker chromosomy, slozité
srestavby, vyhledavani typickych zmeén v
onkologii...)

* rychla diagnostika v casové tisni, v gravidité
+ vysetreni v metafdzi i interfazi




cytogenetiky:
poCet mitdz
ita chromozomu
itlivost vysetreni




Komparativni genomova hybridizac




Syndrom Di

acidlni syndrom

V4

rdecni vady typické
nkalni vady, facialni dysmorfie,
soplasie - aplasie thymu event.
oristitnych télisek, imunodefekty,
ypoparathyreoudlsmus




Williams - Beurer

morfie - Elfin face - silné
avajici vetsi usi, srdecni vady -
osy aorty, plicnice, hypokalcemie,
ala postava, PMR, hernie, hruby hlas,
kloS'l":u anomalie, pratelska povaha, dobry
sluch. ..




Prader-Willi s

ofie, poruchy prijmu
2ckém véku

ala postava, obesita, hyperfagie,
ymikrie, hypogonadismus pozdéji

* mikrodele delece 15q11-12 paternalni




Prader-Willi syndrc

zena aktivita plodu
eprospivani kojencu
Hypotonie novorozenci

= Obesita

= Hyperfagie, neukojitelny
hlad

= Hypogenitalismus,
hypogonadismus

= PMR

= Mald postava
= Akromikrie

= Hypopigmentace
= Problémy s chovdnim




Angelman syndr

chovani
atizace

mikrodelece
15q11-12 mat




yzické konce chromozomu

* Uplné konce tvoreny proteiny
a tandemovymi repeticemi
DNA(TTAGGG) 3-20 Kb

(sRoIec”:né pro vSechny
chromozomy)

* TAR - doprovodné repetitivni
sekvence subteloerické
oblasti 100-300 Kb

+ jedinecné sekvence - sondy
]!':r'o FISH




Klinicky vyznam prest

VWV a mentdlnich

, pacientld s dysmorfii a MR -
odelece subtelomerickych oblasti
hromozomu !l




Prenatalni diagnosti

I. trimestru
vinovany screening

eni cilené (invazivni)
AMC

Kordocentéza
Specializovany UZ




Biochemicky screenir

rimestru
enstvi (t.g.)
ing II. frimestru
ehotesntvi

téhotenstvi se zvySenym rizikem
1 syndromu, Edwardsova syndromu,
2pu neurdlni trubice nebo Smith-Lemli-
pitzova syndromu u plodu

* Vysetreni dobrovolné - doporucené vsem
tehotnym, hodnoti specialista




Biochemicky scre

rOJasnem (NT v mm), pritomnost-
osni kustky (NB+/-)

o M. Down (+21)

/ypocet individudlniho rizika pro téhotenstvi -
pocitacovy program

* Hranice - riziko 1/250 - positivni screening
* Hodnoti specialista




Biochemicky scre

in (+21),syndrom Edwards
, syndrom Smith-Lemli-Opitz

t individudlniho rizika pro
otenstvi - pocitacovy program

* Hranice - riziko 1/250 - positivni screening
* Hodnoti specialista




M. Down - BCH screer

pocitacové vyhodnoceni-individudlni
ranice 1 : 250 (az 1 : 350)

* Kombinovany, integrovany screening




Syndrom Edwards - E
screening II.

acové vyhodnoceni - ind. riziko!ll

UZ - hypotrofie, VVV, atypické drzeni
prstu, atypicky profil obllceJe




BCH screening - ji

chromosomoveé ab

- neni specifickeé

cializovaném vysetreni

ing hodnoti vzdy specialista

Nespolehlivé a nespecifické




Prenatalni biocher

screenir
vysledek

o = doporuceni

onzutlace
o upresnujiciho

u'rr'azvuk
+ odbér plodové vody




otenstvi, pocet plodd,
I anatomie plodu, projasnéni

, pritomnost nosni kustky
oceni riziko Downova syndromu u

. - poznatelné vrozené vyvojové vady a
imé znamky VCA, velikost plodu, mnozstvi
lodové vody, srdecni akce

* 21.1.g. - vrozené srdecni vady

* Vysetreni by mél vzdy provadét specialista




Prenatalni kardiologie

(detekce poznatelnyc

y jsou nejcastéjsi vyvojovou
asto spojené s dalsSim

diagnostika srdecnich vad vyzaduje
ovanou erudici a zkuSenost

ani srdecni vady u plodu umoznuje dle
avaznosti modifikovat dalsi postup (ukonceni
téhotenstvi, lécba plodu, sledovdni a porod na
specializovaném pracovisti)




Invazivni post

ch klku - po 10.t.g.
odové vody
- 12-14 1t g.
a AMC 15-18.t.q.
dni AMC
Kordocenteza - odbér fetalni krve z
pupecniku
* Placentocenteza




Duvody k odbéru plc

screening
vukovy ndlez u plodu

nalancované
psomove aberace
odicu

hromosomova aberace
v rodine

Monogenné dédicné
nemocheéni v rodiné




Preimplantacni gene

ou prenatalni diagnostiku, ktera
echniky umeleho oplodneéni.

je metoda umoznujici Igene‘rick'm vysetrenim
e nebo dvou bunek (b astomery odebranych
vyvijejiciho se embrya odhalit geneticke
abnormality budouciho plodu. K transferu do
dé}gﬁy |ze vybrat pouze embrya bez geneticke
zateze.

* Pred provedenim PGD doror'ué:'ujgme prekoncepcni
genetické vysetreni a stanoveni karyotypu _
partnert, DNA andlyza rodicl pri monogenné
dedicnem onemocneni.




Preimplantacni geneticka
v.s. preimpalntacr

screening cas

1 - vySetreni u pard s
2netickym rizikem onemocnéni u
nositelé translokaci nebo viohy pro
pgenné dédicné onemocnéni

* PG Screening - screening nejcastéjSich
aneuploidii, riziko je zvysené vzhledem k
véeku nebo nepriznivé reprodukcni anamnese




Preimplantacni geneticky scree

nejcastésich aneuploic

Nejcasteji vysetrovc

nejcastéjsSich aneuploidii
ciny spontannich potratu




ych vad v nejranné;jsim
natdlniho vyvoje

avdépodobnosti tispésného
ru a tim i ispésné gravidit

eni rizika spontanniho potratu vybérem
embr'ya bez chromozomové aberace

* snizeni potreby ukonceni gravidity z
gene'hcke indikace

* snizeni psychické zatéze pro rodice




Nevyhody PG

doporucit vzdy kontrolu klasickymi
todami

vetsi riziko diagnostického omylu
- prenatalni diagnostiky
* neodhaleni pripadného mozaicizmu !!
+ etické hledisko




Etické a pravni aspe
prenatdlni diagr

ické poradenstvi
edirektivni pristup
» snaha o maximalni informovanost rodiny




