CYTOGENETYKA

PZPOZ

= Il?:ii\f;?sity \/INVICTA

Diagnostyka cytogenetyczna trofoblastu oraz materiatu z poronien (odcinek 20/2011)

Badanie kariotypu z trofoblastu

Biopsja trofoblastu (kosmdwki) przeprowadzana jest pomiedzy 9 a 11
tygodniem cigzy. W badaniu pobierany jest fragment tozyska po
wprowadzeniu delikatnej igty przez powtoki brzuszne oraz przez
$ciang macicy. Pobrane kosmki zawierajg dzielace sie komoérki, co
pozwala na stosunkowo szybkie uzyskanie metafaz. W badaniu
cytogenetycznym trofoblastu ocenia si¢ prawidtowo$¢ kariotypu
komérek plodu tak pod wzgledem liczby, jak i struktury
chromosoméw. W przypadku wystapienia mozaikowato$ci lub
nietypowych aberracji moze byé konieczne potwierdzenie wyniku
przez wykonanie dodatkowego badania — kariotypu z amniocytéw.
Badanie kariotypu z trofoblastu wykonywane jest tylko na zlecenie
lekarza.

Wskazania do wykonania badania kariotypu z tkanek trofoblastu

Wskazania do wykonania tego badania to:

o Wiek cigzarnej powyzej 35 roku zycia;

o Nieprawidtowy wynik badania ultrasonograficznego lub badan
biochemicznych wskazujacych na zwigkszone ryzyko aberracji
chromosomowej lub wady ptodu (ryzyko wystapienia trisomii
chromosomu 13, 18 lub 21).

o Nosicielstwo przez jednego lub oboje rodzicéw aberracji
chromosomow;

e Urodzenie  dziecka ze
chromosomowa,
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Badanie kariotypu z tkanek poronionego ptodu

Materiat do badania pobierany jest przez lekarza. Do badania
wykorzystuje si¢ fibroblasty lub fragmenty kosméwki. Materiat musi
zawierat zywe komorki, zdolne do wzrostu i podziatow
komérkowych, dlatego wazne sa: aseptyczno$¢ warunkdw uzyskania
materiatu oraz czas i sposob jego transportu. Materiat do badania po
pobraniu umieszcza sig w specjalnym pojemniku z pozywka
transportowa. Pozywka przygotowywana jest w laboratorium i nalezy
ja odebra¢ przed zabiegiem. Materialu do badania kariotypu z
trofoblastu lub tkanek z poronionego ptodu nie wolno pobiera¢ go na
jakiekolwiek substancje utrwalajace np.: formaling. Materiat nalezy
przekaza¢ do laboratorium natychmiast po pobraniu.

Badanie wykonuje si¢ w celu stwierdzenia, czy i jakie aberracje
wystepowaty u ptodu. Pozwala ono takze na wyjasnienie przyczyn
poronienia ptodu. Badanie kariotypu z tkanek poronionego ptodu
wykonywane jest tylko na zlecenie lekarza.

Biopsja kosmowki

Biopsja kosmowki to pobranie matej probki tkanki z rozwijajacego sie
tozyska przez lekarza pod kontrola USG do jatowej pozywki
transportowej, aby unikna¢ zakazenia bakteryjnego lub grzybiczego
hodowli komérkowej. Pojemnik z materialem do badania nalezy
opisa¢ nazwiskiem i imieniem oraz numerem PESEL. Nalezy
dotaczy¢ wypetnione skierowanie na badanie wraz ze wskazaniem
do badania i podpisang zgoda pacjentki na badanie genetyczne.
Ryzyko utraty cigzy zwigzane z tym zabiegiem wynosi 1-2%.

Czas oczekiwania na wynik

Na wyniki badan czeka si¢ okoto 30 dni. Czas oczekiwania zalezy od
tempa wzrostu komérek w hodowli in vitro.

Istotne jest, by przed skierowaniem na zabieg przygotowa¢ pojemnik
z odpowiednim podiozem w celu zabezpieczenia materialu na
badanie.
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Materialtu na badanie kariotypu z trofoblastu i tkanek
poronionego plodu nie wolno pobiera¢ na jakiekolwiek
substancje utrwalajace np.: formaline.

Materiat nalezy przesta¢ do laboratorium natychmiast po
pobraniu.

Jaka ilos¢ plynu owodniowego pobierana jest do badania kariotypu z
amniocytow?

Odpowiedzi nalezy udzielic za posrednictwem formularza
dostepnego na stronie: www.invicta.pl/konkurs.
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