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FN MOTOL

Vysetieni pomoci fluorescencni in situ hybridizace (FISH)

Analyze chromozomi molekularné cytogenetickou metodou FISH obvykle piedchazi
klasické vySetfeni karyotypu, jimz lze identifikovat numerické a nékteré rozsdhlejsi strukturni
marker chromozomu nebo pii podezieni na nizkofrekvencni mozaiku se s pfihlédnutim ke
klinickému nalezu pacienta indikuje dalSi specializované vySetieni metodou FISH pomoci
fluorescencné znacenych DNA sond.FISH je mozné uzit i pro rychlou detekci chromozomovych
aneuploidii ¢i deleci (resp. duplikaci) na interfaznich 1 metafaznich bunkach.

Pouzivany jsou sondy pro satelitni DNA (centromerické oblasti, kratkd ramena
akrocentrickych chromozomi, telomerické repetice), sondy LSI pro jedinecné genové regiony a
sondy malovaci WCP pro oznaceni celého chromozomu nebo jeho ramene. VySetieni se provadi na
bunikach ve fazi déleni — mitézach. a na bunéénych interfaznich jadrech. Metoda FISH umozZziuje
diagnostiku malych chromozomalnich piestaveb a verifikaci, upfesnéni ¢i doplnéni vysledki
zjisténych zékladnim cytogenetickym vySetfenim (G-pruhovani), metodou MLPA a arrayCGH.
Metoda je mnohem citlivéj$i nez G-pruhovani, ale validni vysledek zarucuje jen pro danou
vySetfovanou oblast, nikoli pro cely karyotyp.

Indika¢ni Kkritéria

jsou podobna jako u vySetfeni karyotypu a plati tedy, ze chromozomové aberace jsou obvykle
spojeny s komplexem fenotypovych odchylek — maji charakter syndromi. Pocet znamych
mikrodele¢nich/duplika¢nich syndromi kontinualné vzrusta, proto se zvysuji i moznosti indikaci.

Postnatalni vySetieni:
e Upftesnéni vysledku karyotypu (marker chromozom, mozaicismus, nebalancovana i
balancovana aberace)
e Stanoveni subtelomerickych prestaveb

e Mikrodelec¢ni / duplika¢ni syndromy - znamé i nové objevené pomoci array CGH nebo
MLPA

Prenatdlni vySetieni:
e V¢&k matky nad 37 (35) let
e Abnormalni vysledek biochemického a ultrazvukového screeningu pro Downliv syndrom a
vrozené vyvojové vady
Intrauterinni ristova retardace
ZvysSena hodnota Sijového projasnéni a absence nosni kosti u plodu
Nalez ultrazvukovych markert a vrozenych vad u plodu
Nosicstvi balancovanych aberaci u rodicii
e Aneuploidie chromozomu u ditéte, resp. u plodu z predchozi gravidity
Vysledek neni roven vySetfeni karyotypu! Tyka se pouze lokusti komplementéarnich s pouzitymi
sondami.
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Metoda

VySetfované oblasti:

Centromerické sondy

Numerické hodnoceni, mozaicismus, marker chromozomy

Lokusové specifické sondy

CGH, karyotypu ¢i MLPA

Mikrodele¢ni/duplikacni syndromy, subtelomerické oblasti, ovérovani ndlez array

Malovaci sondy

Prestavby chromozomi, marker chromozomy

Acro-p-arm sonda

Prestavby akrocentrickych chromozomi

Doby odezvy vzorkii
Doba odezvy (pracovni dny):
Material
Bézné Statim
Krev — vendzni, pupecnikova 30 10 (podle dodani materidlu a

eventualniho opakovani kultivace)

Plodova voda

je vzdy statim

pii kultivaci 21

nativ 3
. L . pii kultivaci 28
Choriové klky je vzdy statim nativ 3
Placenta, tkané z potratu 60 28
Ktze, sval, ovarium a jiné tkdn¢ 60 28
Bunééna suspenze po kultivaci, event. hotové preparaty 30 10
V pripadé nutnosti objednat sondy miiZe vySeti‘eni trvat déle neZ jeden kalendarni mésic.
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace

Oddéleni lékaiské
cytogenetiky,
4. patro G

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V Uvalu 84, Praha 5,
150 06

Tel. 22 44 33 562

Centralni prijem
vzorki:

Po—Pa

7:30h — 14.30h

Krev: 3 ml do zkumavky LiHe ( novorozenci 1-2ml)
Plodova voda: 20 ml do sterilnich zkumavek nebo kultiva¢nich
lahvicek

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
lahvicky s médiem, eventualné do sterilni zkumavky

s fyziologickym roztokem.

Bukalni sliznice: stéry provadime sami v ramci FN Motol;
externiho pacienta poslat na odbér do genetické ambulance
Suspenze kultivovanych bunék, preparaty: po dohodé podle
pozadovaného vysetfeni

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku.
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Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni piiru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.
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