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ODDELENI LEKARSKE GENETIKY

VétSina chromozomalnich abnormalit plodu vznika v disledku pocetnich odchylek
chromozomu 13, 18,21, X a .
Tyto aneuploidie jsou zaroven pfi¢inou postnatalnich syndrom:

Downlv syndrom (trizomie chr. 21), Pataulv syndrom (trizomie chr. 13), Edwards(v syndrom
(trizomie chr. 18), syndrom Turnerové (monozomie chr. X) a Klienefelteriv syndrom (47, XXY).

Téhotné se zvySenym rizikem chromozomalnich abnormalit u plodu

(vyssi vék, pozitivni biochemicky screening, UZ abnormality plodu)

podstupuji odbér choriovych klki (CVS) nebo plodové vody (AMC).
Konvenénim diagnostickym postupem je kultivace bunék s naslednou karyotypizaci,

ktera si vyzada zhruba 2 tydny.

VysSetieni aneuploidii chromozomu 13, 18,21, Xa Y
metodou QF-PCR (kvantitativni fluorescenéni PCR)

umozniuje rychlou prenatalni detekci nejastéjSich aneuploidii.
Obvykla doba vydani vysledku je do 24 az 48 h,

cozZ umozni zmirnit stres u matek,

pfipadné prodlouzit interval pro rozhodovani o dalSim osudu téhotenstvi.



