Prilohy:

Kvalita priuzkov

Uroveii prizkovania podla ISCN 1995

Uroveii prizkovania
podla ISCN 1995

Priklady

nie je mozné odlisit’ chromozémy podla pruhov

150

mozno odlisit’ pruzky 8 a 9 chromozému

400

-2 zreteI'né pruhy na 8p
-2 zreteI'né pruhy na 9p
-3 zreteI'né pruhy na 5q (5q14, 5921, 5923)

550

-4 zretelné pruhy na 18q

- 10921, 10923, 10925

- 7933 a 7q35 su jasne rozliSiteIné
- 22q13.2 je viditeIny

850

-4p15.3

- 5p15.32 je jasne viditel'ny

- 10q11.22 je jasne viditeI'ny

- 11p14.1 mozno odlisit od 11p14.3

- 20p12.1 a 20p12.3 su jasne viditeI'né

Dostatok metafaznych buniek na sklicku.
Kvalitny preparat by mal obsahovat'viac ako 20 metafaz podobnej kvality pruhov.




Odporiacana minimalna kvalita
Spracovavame

Indikacia vySetrenia Kvalita pruzkov

Rutinna prenatalna
diagnostika

Aneuploidie a zname vicSie
Strukturalne prestavby

Suspektné malé
Strukturalne prestavby
MoZzné malé nezname
Strukturalne anomalie pr.
opakované aborty
Mikrodele¢né syndrémy
(odporuca sa vykonat’
FISH)

PohPad vybranych krajin na pocet hodnotenych metafaz , ktory je
pouzivany ako minimalny Standard.

Vychédzame z poznatkov roznych krajin, ako aj z nasich vlastnych skusenosti.
Pocet mitdz hodnotenych v réznych krajinach, ako Australia, Belgicko, USA sa 1isi len
minimalne

Pocet hodnotenych metafaz v roznych krajinach

Pocet buniek Australia USA Belgicko
Celkovy pocet buniek 10 25 15(20)
Konven¢né hodnotenie 10 20 15 (20)

Hodnotenie bandovanych

chromozomov — pocet buniek 5 5 10 (15)
Vytvorenie
karyotypu 2 2 2(5)

Vo vSeobecnosti su teda pocty konvencne ako aj bandovo hodnotenych buniek podobné, treba
ich vsak prispdsobit’ konkrétnej kvalite kultivacie resp. danej indikécii.



Vo vicsine pouzivanych Standardov sa opakuji nasledovné pocty hodnotenych buniek:
1. Celkovy pocet hodnotenych buniek — 15 (20)

2. Konven¢ne - 10 (15) buniek

3. Farbené chromozomy -5 (10) buniek

Mozaicizmus
¢ vo vSeobecnosti sa odporuca pocitat’ minimalne 25-30 buniek na vylicenie mozaicizmu.

Podl'a ACC sa odporuca rozliSovat’ 3 urovne poziadaviek na cytogenetické vysetrenie podla
suspektnej mozaikovej linie (Hsu,Benn : Prenatal Diagnosis 19 1081-1082 (1999):

A. Najvyssia uroven poziadaviek pri naleze tychto anomalii:

indikacia:

- autozomalna trizomia chromozému 2,5,8,9, 2,13, 14, 15, 16, 18, 20, 21, 22 (1-viac buniek)

- nebalansovana Strukturalna prestavba (viac buniek)

- marker chromozom (viac buniek)

Hodnoti sa 40 buniek - 20 buniek z kazdej z dvoch rdznych fTasiek, pricom vylucime tie bunky v ktorych uz bol
dany abnormalny stav zachyteny. Pri pouziti Petriho misiek hodnotit’ 24 kolonii (novych, este nehodnotenych)

B.Stredna troveii:

indikacia:

-pohlavny chromozém (X,Y) naviac (1-viac buniek)

-autozomalna trizomia chromozému 1, 3, 4, 6, 7, 10, 11, 17, 19 (1-viac buniek)

-45,X (viac buniek)

-monozémia, ina ako 45,X (viac buniek)

-marker chromozom (1 bunka)

-balansovana strukturalna prestavba (viac buniek)

Hodnoti sa 20 buniek ( z inej flasky). Z Petriho misiek 12 kolonii (novych , este nehodnotenych).

C.NajniZ§ia urovei :
indikacia:

-45,X (1 bunka)

- nebalansovana $trukturalna prestavba (1 bunka)

- balansovana $trukturalna prestavba (1 bunka)

- zlom v centromére so stratou jedného ramena (1 bunka)

Hodnoti sa 20 buniek ( 10 buniek z kazdej z dvoch nezavislych kultir = flasiek). Z najmenej dvoch nezavislych
Petriho misiek sa hodnoti 15 kolonii.

Predbezny vysledok vySetrenia.

¢ je mozné podat’ predbezny vysledok napr. telefonicky, ktory by mala podat’ iba kompetentna osoba- lekar
alebo cytogenetik,

¢ moze podat’ informdciu o prebiehajicom vysetreni, vykonanych analyzach, predbeznom vysledku, resp.
type vylicenej abnormality,

¢ je potrebné zaznacCit’ do zdznamu pacienta, Ze bola podana predbezna informacia, kedy, komu a kto ju podal.



