Procvi¢ovani:Downuv syndrom/Interpretace
vysledku

Na zdkladé informovaného souhlasu téhotné byla provedena amniocentéza. Ziskany material byl zaslan na
cytogenetické vysetreni a také na rychlou diagnostiku (amnioPCR).

Jiz druhy den byla hld3ena pozitivita amnioPCR vy3etfeni, které ukéazalo trizomicky profil markert na
chromozomu 21.

Patologické bylo i pozdéji dodané vysetreni karyotypu plodu: 46,XY,der(14;21),+21.

1 Co je to AmnioPCR - o jakou metodu se jedna?

O Extrémné rychlé cytogenetické vysetreni zamérené jen na nékteré chromozomy.

O Molekuldrné-genetickd metoda, zaloZzend na principu QFPCR, detekujici aneuploidie vybranych chromozomd.
(O Celogenomové screeningové vysetreni nejcastéjsich vyvojovych vad

(O PCR detekce monogennich vad z amniové tekutiny

2 Interpretujte vysledek karyotypu 46,XY,der(14;21),+21.

O Normalni muzsky karyotyp se 46 chromozomy a variantou

O Muzsky karyotyp s balancovanou Robertsonskou translokaci chromozom@ 14 a 21
(O Muzsky karyotyp s translokacni formou Downova syndromu

O Muzsky karyotyp s reciprokou translokaci chromozom( 14 a 21

3 S ohledem na dosavadni znalosti vysledk( a anamnézy, kterd moznost je pravdépodobné;si?

(O Translokacni forma Downova syndromu vznikla u plodu de novo.

OTranslokaém’ forma Downova syndromu je v tomto pfipadé nasledkem pritomnosti balancované translokace
u jednoho z rodic¢d.

4 Kde vSude v této rodiné nachazime podezrelé okolnosti reprodukce, které by mohly souviset s rodinnym
vyskytem takovéto balancované translokace?

[JReprodukéni ztraty u rodic¢l otce.
[JReprodukéni ztraty u rodic¢l matky.

[(JDown0v syndrom v rodiné matciny tety
[JOpakovany vyskyt karcinomu prsu v rodiné otce
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