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Array CGH

® Komparativm’ genomové hybridizace na éipu

* Srovnava DNA pacienta oproti referenCni DNA (zdravy muz,

zdrava zena)

® Detekuje zmény poétu kopil' v celém genomu b€hem jedne

reakce — delece/duplikace
® minimaln€ 100 x mensi aberace nez karyotyp
* rychlost, spolehlivost, netfeba kultivace

® omezeni: mozaiky, bodove mutace, euploidie




Agilent ISCA array

8x60 (sonda kazdych 60kb + 498 ISCA oblasti)
rozliseni - 240kb (48kb v ISCA oblastech)
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Chromosome View: chrX (AMP: 0, GAIM: 0, LO55: 1, DEL: 0, LOH: 0) EE— e & T X




Statistika -Genvia s.r.o.
® 1ok 2012, od roku 2013 rutinn¢

® do konce roku 2015 Vyéetf'eno 981 vzorku
® 7 toho 437 prenatalnich a 544 postnatalnich
* 82 patologil, tj. zachyt cca 8 %

® rok 2015 440 vzorku




Kazuistika ¢.1

zena, 18 let

prvm’ gravidita
Uz —vCcC — susp. truncus arteriosus comunis

pozitivm' biochemick}'f screening

ZV}'féené riziko trizomie 18 => prenatélnl' diagnostika
karyotyp plodu: 46,XX

array CGH: arr22q11.21(18,894,835-21,505,417)x1

delece dlouheho ramenka chromozomu 22 o velikosti 2,6Mb v oblasti 22q11.21 —
sy. DiGeorge

karyotyp rodiCll 46,XX a 46,XY; FISH neprokazala deleci 22q11.21

UPT
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Kazuistiky ¢.2 a 3

Dva totozné nalezy na jednom Cipu

1. zena, 20 let

® druha gravidita

® UPT pro zavazny UZ nalez (VVV CNS), karyotyp plodu 46,XY
2.zena, 22 let

® prvni gravidita

® UPT pro zavazny UZ nalez (VVV CNS), karyotyp plodu 46,XX

Array CGH: arr/7p21.2(16,161,141-16,451,069)x0

Homozygotm’ delece krétk}'/ch ramen chromozomu 7 o velikosti 260kb v oblasti
7p21.2 — sy. Walker-Warburg; gen ISPD

karyotyp rodiCl 46,XX a 46,XY; u vech Ctyf prokazana heterozygotni delece
7p21.2

druha z Zen cca za pul roku stejny nalez jako v piedchozi gravidit€ (PGD?)




LOC10050E049  ANKMY
— —

16.20 Mb

16,29 Mb

16,59 Mb

LOCI100S0E048 ANKM
—

16.20 Mb

16,29 Mb

16,55 Mb
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Kazuistika ¢ .4

zena, 24 let, prenatalni diagnostika
* QF-PCR: 13,18, 21 bpn, gonozomovy komplement XYY
* karyotyp plodu: 45,X[57]/46,X,?%(Y)(q11.21) [112]




Qray CGH:arrYp11.32q11.221(241,825-18,548,030)x2,Yq11.221q12(18,548,030- N
59,311,250)x0

Duplikace o velikosti 18,3 Mb — cela kratka ramena chromozomuY a Cast dlouhych ramen

Delece dlouhych ramen chromozomuY o velikosti 40,7 MB

— jzodicentrY




® upfesneni strukturni aberace, mista zlomu

* urCeni chyb€jicich a duplikovanych genﬁ, odhad fenotypu
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Kazuistika ¢.b

zena, 27 let

pozitivnl' biochemick)'f screening

ZV)'féené riziko trizomie 21 (1:220) => prenatélm' diagnostika

Karyotyp plodu: 46,XY, der(10)
Array CGH: 10p15.3-p14(136,361-8,484,746)x3

Duplikace kratkych ramen chromozomu 10 o velikosti 8,4Mb v oblasti 10p15.3-
p14, zasahuje 49 genu.

UPT
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Dekuji
* svym koleglim z laboratofe GENvia, RNDr. Miroslav Fiser a
Mgr. Sandra élégrové

* vsem indikujicim lékafim

e Vam Dékuji za pozornost
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