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BADANIE CYTOGENETYCZNE

Badania cytogenetyczne stanowig podstawe diagnostyki specyficznych chordb i zespotéw klinicznych uwarunkowanych
aberracjami chromosomowymi. Aberracje te mogq dotyczy¢ zaréwno chromosoméw pici jak i autosoméw. Badanie do-
starcza informacji na temat liczby i struktury chromosomow na poziomie ich analizy mikroskopowej. Stwier-
dzenie typowych zmian w kariotypie komdrek pobranych od pacjenta jest przydatne w réznicowaniu chordb, pozwala po-
twierdzi¢ ich rozpoznanie, a takze umozliwia identyfikacje rodzin ryzyka genetycznego.

Wskazania do badania cytogenetycznego

przygotowanie do zabiegu IVF (zaptodnienie /n vitro)

. niepowodzenia rozrodu u matki m.in. trudnosci z zajéciem w cigze, poronienia, pordd martwy
. urodzenia dziecka z wadami

o urodzenia dziecka z aberracjg w bliskiej rodzinie

o podejrzenie aberracji chromosomowej na podstawie obrazu klinicznego (dzieci, mtodziez)

. pierwotny brak miesigczki, mikrosomia, opdznienie pokwitania (dzieci, mtodziez)

Badanie kariotypu z krwi obwodowej powinno by¢ wykonane u par, ktore dosSwiadczyly dwoch lub wiecej niepowodzen
cigz. Biorac pod uwage fakt, ze jeden z partneréw sposrdd 3-5% par z poronieniami nawracajgcymi jest nosicielem zréw-
nowazonej strukturalnej anomalii chromosomdw, badanie to uwaza sie za niezbedne. Powinno ono by¢ rozszerzone o
konsultacje genetyczng uwzgledniajacg w razie potrzeby rodzinne badania chromosomalne, rokowanie odnosnie kolejnej
Cigzy oraz wskazania do diagnostyki prenatalnej.*

Badanie kariotypu obu rodzicow stanowi takze jeden z elementéw profilaktyki i wczesnego wykrywania niektorych zabu-
rzen genetycznych u par realizujacych program IVF (zaptodnienie in vitro).*

* Rekomendacje Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego w zakresie wybranych patologii wczesnej cigzy oraz postepowania w cigZy po zaptodnieniu

in vitro
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Wynik badania cytogenetycznego zawiera informacje o catkowitej ilosci chromo-
soméw i chromosomoéw ptci, rodzaju zastosowanego barwienia, ilosci analizo-
wanych metafaz oraz stopniu doktadnosci badania podanej w liczbie analizowa-
Materiak: krew petna (pobrana jatowo do nych prazkéw. Dla opisu zmian strukturalnych chromosoméw wymagana jest
probowki z heparyna litowg - 4-5ml). doktadnos$¢ na poziomie 500-550 prazkow, dla opisu zmian liczbowych rozdziel-
€zo$¢ na poziomie 450 prazkow.

W przypadku wyniku nieprawidtowego rodzaj aberracji jest przedstawiany zgod-
nie z nomenklaturg ustalong przez Miedzynarodowy System Nomenklatury
Chromosomdw Cztowieka 2005 i dodatkowo opisany tekstem: Wskazana kon-
sultacja w Poradni Genetycznej.

Metoda:
72h hodowla limfocytéw krwi obwodowej
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Czas oczekiwania: 25 dni roboczych
Przechowywanie i transport:

do 24h w temp. 2-8°C

Badanie cytogenetyczne powinno by¢ przeprowadzane co najmniej tydzien po odstawieniu antybiotykow

i lekow steroidowych.
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