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Detekcia aneuplodii chromozomov 13, 15, 16,
18, 21, 22, X aY z plodu po spontannom
potrate

V zaujme zvySenia Urovne nami poskytovanych genetickych laboratérnych vySetreni pocinajic
januarom 2011 ponikame lekarom gynekolégom moznost detekcie aneuploidii chromozémov 13, 15,
16, 18, 21, 22, X aY zgenetického materialu pochadzajuceho z plodu po spontannom potrate
pomocou metédy QF-PCR.

Metéda QF-PCR je urCend na detekciu Specifickych chromozémovych aneuploidii (trizomif,
monozémii) uvedenych chromozémov, a nie je urend na zistovanie zmien poctu inych
chromozémov, ani na detekciu Struktdrnych zmien, mozaicizmu a inych chromozémovych abnormalit.

Predanalyticka faza:

Vhodny material:
Analyza metédou QF-PCR sa realizuje z DNA vyizolovanej z nasledujucich typov biologického
materialu:

e PIn& pupocnikova krv

e Vzorka plodovej vody

« Tkanivo pochadzajuce z choriovych klkov alebo z plodu

Pupo énikova krv (PK):

Na vySetrenie sa odobera 5 ml neheparinizovanej pinej pupocénikovej krvi do sterilnej skimavky s 0,5
ml 0,05M roztoku EDTA (skimavka ako na krvny obraz). Po premieSani sa material preleje do
skumavky s RNA-later, ktory zabranuje degradacii DNA. Skumavky s roztokom na poZiadanie
poskytne Medirex, a.s. PremieSa sa a do transportu sa uchovava pri teplote 4-8<C.

Plodova voda (PV):

Na molekulové vySetrenie sa odobera cca 3 — 5ml €istej, materskou krvou nekontaminovanej plodovej
vody do Cistej skumavky podobne ako pri beznej amniocentéze. Takto odobratd plodova voda sa do
transportu uchovava pri laboratérnej teplote.

Tkanivo (TK):

Na molekulové vy3etrenie sa odobera cca 1cm® nefixovaného, materskou DNA nekontaminovaného
tkaniva do skimavky s roztokom, zabranujucim degradacii DNA —

RNA-later. Skimavky s roztokom na poziadanie poskytne Medirex, a.s. Do transportu sa odobraty
material uchovava pri laboratérnej teplote.

Upozornenie:
Pri vSetkych typoch biologického materidlu je potrebné sa vyhnut kontaminacii materskou DNA

(materskd krv alebo materské tkanivo), ktora negativne ovplyviuje vysledok analyzy. V mnohych
pripadoch je analyza Uplne znemoZznena.
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METODICKE LISTY
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Oznacéenie materialu:

Kazdéa vzorka materidlu musi byt jednoznacne identifikovatelna a sprevadzana ziadankou.
Skdmavky s materialom musia byt oznacené:

1. meno a priezvisko pacienta (matka)

2. rok narodenia pacienta

3. druh biologického materialu (PV, PK, TK)

4. protizrazavy roztok (EDTA, RNA-later = RL)

Ziadanka musi obsahovat:

meno a priezvisko pacienta (matka)

rodné ¢islo pacienta

kéd poistovne pacienta

podpis a peciatku s kddom lekara (Specialistu)

diagnézu slovom a medzinarodnym koédom ( zmenu diagndzy je nutné urychlene nahlasit
telefonicky)

6. druh biologického materialu a pozadované vysetrenia (PK, PV, TK molekulové vySetrenie)

orwNE

Transport materialu

Oznacenda vzorka materidlu s vyplnenou Ziadankou sa odoSle pomocou dopravnej sluzby priamo na
pracovisko Klinickej genetiky, Galvaniho 17/C, kde ho preberie zodpovedna osoba. Dopravu po
dohode zabezpeci Medirex, a.s.

Spbsob dodania vysledkov

Zavere€na sprava z genetickych laboratérnych vySetreni sa bude vyhotovovat po ich ukonéeni a bude
sa zaznamenavat v laboratérnom informacénom systéme. Vysledok je k nahliadnutiu aj v elektronickej
podobe. Zaverecna sprava sa tlaci v papierovej podobe a odosiela sa poStou indikujicemu lekarovi.

V pripade dalSich otazok sme Vam k dispozicii na telefonnom ¢isle +421 915 59 57 63 alebo +421 2
208 29 270, pripadne na e-mailovej adrese: ivana.hojsikova@medirex.sk

V Bratislave, 19. januara 2011
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RNDr. Ivana Hojsikova
Odborny zastupca pre genetiku Medirex, a.s.




