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Kariotyp
BADANIE CYTOGENETYCZNE

Badania cytogenetyczne stanowig podstawe diagnostyki zespotéw klinicznych uwarunkowanych aberracjami chromoso-
mowymi. Okreslenie kariotypu to poznanie liczby i struktury chromosomaow, czyli zwinietych i upakowanych czastek DNA,
widocznych na poziomie mikroskopowym.

Dzieki wnikliwej analizie mikroskopowej i specjalnym programom komputerowym, mozliwe jest zdiagnozowanie wielu
zespotdw genetycznych (np. trisomia 21, zespdt Turnera), poznanie pici genetycznej, jak i identyfikacja nosicielstwa aberracji
bedacych przyczyng niepowodzen rozrodu lub wad genetycznych u potomstwa.

Wskazania do badania cytogenetycznego:

* nieptodnos¢ pierwotna i wtérna

* przygotowanie do zabiegu IVF (zaptodnienie in vitro)

* niepowodzenia rozrodu m.in. poronienia, poréd martwy

e urodzenie dziecka z wadami genetycznymi

* wystepowanie aberracji chromosomowych w bliskiej rodzinie

* podejrzenie aberracji chromosomowej na podstawie obrazu klinicznego
* niskorostos¢, pierwotny brak miesigczki, opdznienie pokwitania

* transseksualizm

Badanie kariotypu z krwi obwodowe] powinno by¢ wykonane u par, ktére doswiadczyly dwdch lub wiecej
niepowodzen cigz. Badanie to uwaza sie za niezbedne biorac pod uwage fakt, ze jeden z partneréw sposrod 3-5% par
z poronieniami nawracajagcymi jest nosicielem zréwnowazonej strukturalnej anomalii chromosomoéw. Powinno ono
byc rozszerzone o konsultacje genetyczng, uwzgledniajaca w razie potrzeby analize kariotypu u cztonkdéw rodziny
rokowanie odnosnie kolejnej cigzy oraz wskazania do diagnostyki prenatalnej.™

Badanie kariotypu obu rodzicéw stanowi takze, jeden z elementéw profilaktyki i wczesnego wykrywania niektérych
zaburzen genetycznych u par decydujgcych sie na zaptodnienie pozaustrojowe IVF (zaptodnienie in vitro).*

* Rekomendacje Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego w zakresie wybranych patologii wczesnej cigzy oraz postgpowania w cigzy po zaptodnieniu in vitro

BADANIE CYTOGENTYCZNE (KARIOTYP) Wynik badania

Kod: 130 Wynik badania kariotypu zapisany jest zgodnie z wytycznymi Miedzy-
Metoda: 72h hodowla limfocytéw krwi obwodowej | Narodowego Systemu Nomenklatury Chromosomoéw Cztowieka (ISCN)
i obejmuje informacje o liczbie chromosomoéw, ptci chromosomowej

M iat: k f jat . . . . .
aterial: krew pefna (pobrana jafowo do oraz ewentualnie stwierdzonych aberracjach. Prawidtowy wynik dla

probowki z heparyng litowa - 4-5mi) kobiety to 46,XX, a dla mezczyzny 46,XY.

Przechowywanie i transport:

do 48h w temp. 2-8° Dodatkowo wynik opatrzony jest informacjami takimi jak: wskazanie
do wykonania badania, liczba analizowanych metafaz, stopien

Do badania niezbedna jest zgoda rozdzielczosci, zastosowane techniki barwienia oraz zalecenie o konsul-

pacjenta i wywiad kliniczny. tacji z lekarzem specjalistg genetykiem.

UWAGA!
Badanie cytogenetyczne powinno by¢ przeprowadzane co najmniej 2-3 tygodnie po odstawieniu

antybiotykéw i lekdw steroidowych (jesli jest to mozliwe).
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Kontakt z Dziatem Obstugi Klienta DIAGNOSTYKI znajdziesz na:

www.diagnostyka.pl w zaktadce Dziat Obstugi Kontrahenta.
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