Indikace chromozomalniho vysetreni

Chromozomalni vysSetFeni je jednou ze zdkladnich metod klinické
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Prenatalni diagnostika

Yoy s v p s Vysetreni karyotypu
Vysetruje se karyotyp jesté nenarozeného plodu. Material k

cytogenetickému vysetreni je zapotrebi ziskat nékterou invazivni metodou
prenatalni diagnostiky (amniocentéza, CVS, kordocentéza).

Hlavnimi indikacemi jsou:

= Vysledky upozoriujici na zvySené riziko vrozené chromozomalni aberace (VCA) - pozitivni screeningové
(biochemické ¢i ultrazvukové) vysetreni I. nebo Il. trimestru, pripadné pozitivni vysledek integrovaného
screeningu (l. + II. trimestr hodnoceny dohromady).

= Téhotenstvi u Zzeny starsi 35 let (neni jiz absolutni indikaci, téhotné starsi 35 let maji vsak na provedeni
invazivni prenataini diagnostiky pravo i bez pritomnosti jinych rizikovych faktor().

= Téhotenstvi s a priori vy$sim rizikem vrozené chromozomalni aberace (chromozomalni aberace i
vyvojové vady v rodinné anamnéze; jeden z rodi¢l je nositelem balancované chromozomalni aberace; jeden z
rodi¢l po onkologické 1é¢bé - cytostatika, ozarovani apod.).

= Urcité pripady rizikového téhotenstvi - napriklad téhotenstvi po asistované reprodukci.

= Téhotenstvi, jejichz prdbéh mohl byt narusen zadvaznymi faktory zevniho prostfedi s klastogennim
Ucinkem (napfiklad stavy po expozici ionizaénimu zarenf).

= Dnes jiz spise historickou indikaci je karyotypizace plodu za Ucelem zjisténi pohlavi plodu v pripadé
rodinného vyskytu zavazné geneticky podminéné choroby vdzané na pohlavi (v souc¢asné dobé je ve vétsiné
pripadd mozna DNA diagnostika).

Postnatalni diagnostika

Vysetruje se karyotyp narozeného jedince (at jiz ditéte, ¢i dospélého). Materidlem k vysetreni je nejc¢astéji periferni
krev (leukocyty) nebo (vzacné) kozni fibroblasty.

Hlavni indikace zahrnuiji:

= VySetfeni novorozence (i ditéte pri podezieni na chromozomalni aberaci (fenotyp odpovidajici nékterému
z typickych syndrom@, mnohocetné vrozené vyvojové vady, psychomotoricka ¢i mentalni retardace apod.).
Maly vzrlst/neprospivani u divek (k vylouc¢eni Turnerova syndromu).

= VysSetreni karyotypu rodi¢d, pokud prenatalni diagnostika plodu ¢i postnataini diagnostika ditéte poukazala na
vrozenou chromozomalni aberaci. Déle v pfipadé opakovanych spontannich potratd, nebo pfi vyskytu
¢astych potratd ¢i chromozomalnich aberaci v rodinné anamnéze.

= Osoby s poruchami sexualniho vyvoje (primarni amenorea apod.), osoby (déti) klinicky neurcitelného nebo
obojetného pohlavi.

= Komplexni vysetfeni neplodnosti u neplodného paru; poruchy spermatogeneze u muzd.

= Vysetfeni karyotypu u darkyni oocytu a déarcd spermatu.

= VySetfeni karyotypu bunék solidnich nadord nebo krevnich elementl u hematoonkologickych
onemocnéni. Cytogenetické vysetreni v onkologii méa diagnosticky a prognosticky vyznam (a m@ze
rozhodovat i o vhodné terapii).

= VySetreni ziskanych chromozomalnich aberaci (ZCA) u osob vystavenych plsobeni klastogen( v (napriklad
pracovnim) prostredi (riizné chemikalie, ioniza¢ni zareni).

Preimplantacni diagnostika
Preimplantac¢ni geneticka diagnostika (provddéna v ramci programu In Vitro Fertilizace) se vzacné pouziva v
pripadé vysokého rizika vrozenych chromozomalnich aberaci (zejména u osob s balancovanou

chromozomalni aberaci, u kterych rediné hrozi vznik nebalancované aberace u potomka). Materidlem k vySetreni
jsou nejc¢astéji blastomery vyvijejiciho se embrya.
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