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Dane Swiatowej Organizacji Zdrowia dotyczace
nieptodnosci pokazuja, ze stanowi ona problem nawet
12% populacji krajow wysokorozwinietych. W odnie-
sieniu do Polski daje to nawet 1,3 min par borykajacych
sie z trudnosciami w poczeciu potomstwa, mogacych
wynika¢ zarowno z problemdow zdrowotnych kobiety,
jak i mezczyzny. Wsroéd przyczyn nieptodnosci i nie-
powodzen potozniczych wymienia sie m.in. zaburzenia
hormonalne, zaburzenia krzepniecia, immunologiczne,
genetyczne, ale takze infekcje.

Nowoczesna diagnostyka laboratoryjna jest cennym na-
rzedziem wspomagajgcym lekarza na wszystkich eta-
pach opieki nad parami nieptodnymi - od diagnostyki,
przez leczenie, po prowadzenie cigzy.

12%

1.3 min

Nieptodnos¢ dotyka
nawet 12% populacji
krajow wysokorozwinietych

w Polsce daje to nawet
1,3 mIn par borykajgcych
sie z trudnosciami

W poczeciu potomstwa
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Zaburzenia hormonalne
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Estradiol
Beta-HCG
Progesteron
Prolaktyna

Prolaktyna test czynnosciowy

(2 pkt.)
Makroprolaktyna
Testosteron
Testosteron wolny
17-hydroksyprogesteron
Androstendion
DHEA-SO4

SHBG

FAI - wspotczynnik wolnych
androgenow (Testosteron/
SHBG)

Dihydrotestosteron (DHT)
17-ketosteroidy w DZM
AMH

Inhibina B

Seminogram

Seminogram - wspomagany
komputerowg analizg danych

W diagnozowaniu nieptodnosci, poza badaniem podmio-
towym i przedmiotowym kobiety i mezczyzny, niezmier-
nie istotna jest diagnostyka zaburzernn hormonalnych,
ktore czesto stanowig przyczyne zgtaszanego problemu.
WSsrdd najwazniejszych badari uwzglednia sie oznaczenie
stezenia hormondw przysadkowych oraz wydzielanych
bezposrednio przez gonady. Zaburzenia ptodnosci moga
wynikac rowniez z nieprawidtowej pracy nadnerczy, stad
badania stezenia hormondw nadnerczowych takze znaj-
dujg zastosowanie w diagnostyce przyczyn nieptodnosci
u obu ptci. W ocenie rezerwy jajnikowej, ktorej obnizenie
moze by¢ gtdwng przyczyng niepowodzer w poczeciu
potomstwa w szczegdlnosci u kobiet po 35 roku zycia,
istotng role odgrywa pomiar stezern AMH i inhibiny B.

UWAGA: Wartos¢ diagnostyczna wynikéw badan hor-
monalnych kobiet zalezy od pobrania krwi we wtasci-
wym dniu cyklu miesiecznego.

Badania hormonalne uzupetniajg wynik seminogramu,
ktory wykonywany jest zwykle jako pierwszy w diagnosty-
ce przyczyn nieptodnosci mezczyzny. Nieprawidtowe ste-
zenia LH, FSH i testosteronu odpowiadajg za zaburzony
i nieefektywny proces spermatogenezy i zte parametry na-
sienia. Z kolei obserwowana w seminogramie azoospermia
i niska koncentracja plemnikéw (<5 min/ml) sg wskaza-
niem do dalszej, rowniez genetycznej diagnostyki nie-
ptodnosci, m.in. oznaczenia kariotypu.

UWAGA: Wartos¢ diagnostyczna wyniku seminogramu
zalezy od prawidtowego przygotowania pacjenta i spo-
sobu pozyskania materiatu do badania. Pomimo tego,
ze w wyjatkowych przypadkach pobranie nasienia jest
dopuszczone poza laboratorium, dla petnego, wiarygod-
nego wyniku rekomendowane jest pobranie w laborato-
rium.
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Zaburzenia krzepniecia

Cigza jest zwigzana z 2-5-krotnie wyzszym ryzykiem wy-
stgpienia zylnej choroby zakrzepowo-zatorowej (VTE).
W okresie przedporodowym najczesciej diagnozowana
jest zakrzepica zyt gtebokich, natomiast po porodzie ro-
snie ryzyko zatorowosci ptucnej. Oprécz konsekwenciji
zdrowotnych dla ciezarnej, zakrzepica prowadzi¢ moze do
obumarcia ptodu i poronienia.

Predyspozycje genetyczne i zespot antyfosfolipidowy
(APS) stanowig podstawowe czynniki ryzyka choroby za-
krzepowo zatorowej. Dodatkowymi czynnikami ryzyka sa:
unieruchomienie, zakazenie i zaptodnienie in vitro.

Markery klasyczne APS

(przeciwciata antyfosfolipidowe)

- dodatni wynik ktéregos z powyzszych badan, potwier-
dzony w dwukrotnym oznaczeniu w odstepie co naj-

mniej 12-tygodniowym, spetnia kryterium laboratoryjne
APS.

Nieklasyczne markery APS

Sa przydatne u pacjentéw z objawami APS, u ktérych wy-
kluczono inne przyczyny zakrzepicy, jednak seronegatyw-

nych wzgledem klasycznych przeciwciat antyfosfolipido-
wych.
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Antykoagulant toczniowy

P/c. p. kardiolipinie w kl. IgG
met. ELISA

P/c. p. kardiolipinie w kl. IgM
met. ELISA

P/c. p. kardiolipinie w kl. IgG
i IgM (tgcznie) met. ELISA

P/c. p. beta-2-glikoproteinie
I w Kl. IgG met. ELISA

P/c. p. beta-2-glikoproteinie
I w Kl. IgM met. ELISA

P/c. p. beta-2-glikoproteinie
I w kKl IgG i IgM (tgcznie)
met. ELISA

P/c. p. protrombinie w kl. IgG
met. ELISA

P/c. p. protrombinie w kl. IgM
met. ELISA

P/c. p. protrombinie w kl. IgG
i gM (tacznie) met. ELISA

P/c. p. fosfatydyloinozytolowi
w Kl. IgG met. ELISA

P/c. p. fosfatydyloinozytolowi
w kl. IgM met. ELISA

P/c. p. fosfatydyloinozytolowi
w Kl. IgG i IgM (tacznie)
met. ELISA

P/c. p. kompleksom
fosfatydyloseryna/
protrombina (aPS/PT), IgG

P/c. p. kompleksom
fosfatydyloseryna/
protrombina (aPS/PT), IgM
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239

3998

240

4699

Czynnik V Leiden

Polimorfizm R2 genu
czynnika V

Mutacja 20210 G-A genu
protrombiny

Ryzyko poronien, podstawowy
panel badan genetycznych
(czynnik V Leiden, Mutacja
G20210A w genie protrombiny)

Dziedziczne czynniki nadkrzepliwosci

Moga stanowic¢ przyczyne poroniert nawykowych. Analiza
w zakresie genow F2 i F5 czynnikow krzepniecia stanowi
element genetycznej diagnostyki przyczyn niepowodzen
potozniczych.
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Zaburzenia immunologiczne

Zaburzenia immunologiczne mogace prowadzi¢ do niepo-
wodzen rozrodu, poronien i niepowodzen wspomaganego
rozrodu moga by¢ zwigzane zaréwno z nieprawidtowo-
Sciami liczby i proporcji komorek uktadu immunologiczne-
go, jak i ich funkciji.

Ocena liczby komorek przeprowadzana jest z uzyciem cy-
tofluorymetrii przeptywowej, co wymaga rygorystycznego
przestrzegania wymogdéw preanalitycznych (temperatury
i czasu transportu probki):

* oOba badania uwzgledniajg ocene odsetka i liczby lim-
focytow B, limfocytéw T (wraz z ich subpopulacjami:
limfocyty pomocnicze CD4+, cytotoksyczne CD8+,
NK); w profilu limfocytarnym uwzglednia sie dodatko-
wo odsetek limfocytéw, monocytow oraz granulocy-
tow

Ocena funkcji komoérek immunologicznego przeprowa-
dzana jest z uzyciem metod opartych na hodowlach
komdorkowych i/lub interakcjach miedzy komdrkami part-
nerow. Z tego wzgledu niezmiernie istotne jest wtasciwe
pobranie krwi i zapewnienie zywotnosci komorek.

e ocena poziomu cytokin Th 1i Th2 u kobiety; brak
rownowagi tych cytokin moze uniemozliwia¢ zajscie
W cigze lub powodowac poronienia

Do niektoérych badan wymagana jest krew obojga
partnerow:

e ocena wytwarzania przeciwciat przeciwko limfocytom
partnera

e ocena obecnosci przeciwciat blokujgcych, kto-
rych brak lub niedobdr odpowiada¢ moze za utrate

cigzy

Niekorzystny uktad receptorow KIR u matki i antygenéw
HLA-C u zarodka jest czynnikiem immunogenetycznym,
ktéry moze utrudni¢ zagniezdzenie sie jaja ptodowego.

3945

3248

3458

3845

3283

3648

10059

4692

SUBPOPULACIJE
LIMFOCYTOW

Profil imfocytamy podstawowy
(T, B,NK, T pom, T supr.)

Ocena réwnowagi cytokin
Thi/Th2 - test CBA

Test limfocytotoksyczny
(LCT)

P/c. blokujgce - test
MLR (mieszana hodowla
limfocytow)

Typowanie molekularne KIR

Typowanie tkankowe
molekularne HLA C

Pakiet diagnostyczny
nawracajgcych poronien
samoistnych o podtozu
immunologicznym- ocena
genotypu KIR i HLA-C

u kobiety
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3321

3322
3340
3341

3374

3403

3404

HCG wolna podjednostka
beta (standard wg FMF)

PAPP-A (standard wg FMF)
PAPP-A (Roche)

HCG wolna podjednostka
beta (Roche)

PAPP-A + HCG wolna
podjednostka beta (DELFIA)

PAPP-A + HCG wolna
podjednostka beta (Kryptor)

PAPP-A + HCG wolna
podjednostka beta (Roche)

Badania prenatalne

Nieinwazyjne, przesiewowe badania prenatalne, wykony-
wane optymalnie w | trymestrze cigzy (najlepiej w 11-12
tygodniu cigzy) stuzg ocenie ryzyka wystagpienia aberraciji
chromosomowych u dziecka. Ryzyko to wyliczane jest
przez odpowiedni program komputerowy na podstawie
wywiadu lekarskiego, szczegoétowych pomiardow uzy-
skanych w USG ptodu oraz badan biochemicznych krwi
matki.

Badanie krwi musi by¢ przeprowadzone w ciggu 3 dni
przed lub po badaniu USG ptodu.

Prenatalne badania biochemiczne w | tryme-
strze cigzy (tzw. test podwajny):

W laboratoriach Diagnostyka S.A. badania prenatalne
wg standardéw FMF (the Fetal Medicine Foundation) sg
wykonywane w jednej z 3 technologii zaakceptowanych
przez FMF:

- Delfia (PerkinElmer)
- Kryptor (BRAHMS)
- Roche

Ostateczna ocena ryzyka przeprowadzana jest przez
lekarza.
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W laboratoriach Diagnostyka S.A. istnieje rowniez mozliwos¢
okreslenia ryzyko wystgpienia aberracji chromosomowych
w raporcie PRISCA 5. Przeprowadzenie procedury wymaga
doktadnego wypetnienia przez lekarza Zlecenia Wykonania
Raportu PRISCA-5. Na zleceniu tym uzupetnione muszg zo-
sta¢ wszystkie dane z wywiadu lekarskiego, data ostatniej
miesigczki, dtugos¢ cykli, data wykonania USG, wiek ptodu,
wyniki pomiaréw: CRL, NT i BPD oraz informacja o obecno-
sci kosci nosowej.

Wymagana jest rowniez swiadoma zgoda pacjent-

ki na badanie i udostepnienie dokumentacji medycznej
(kserokopia USG).

PRISCA - Prenatalne badania biochemiczne
w | trymestrze cigzy:

Prenatalne badania biochemiczne
w Il trymestrze cigzy

Ocena ryzyka trisomii 21
(zespot Downa),

trisomii 18 (zespot Edwardsa)
i trisomii 13 (zespdt Pataua).

HCG wolna podjednostka
117

beta
119 PAPP-A

120 Prisca - raport

Ocena ryzyka wystgpienia wad cewy
nerwowej oraz aberracji
chromosomowych ptodu:

trisomii 21 (zespdt Downa)

i trisomii 18 (zespot Edwardsa).

116 Beta-HCG

118 Estriol wolny
205 AFP

120 Prisca - raport
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4959

4957

4965

3920

3921

3900

4661

4700

4701

4702

4703

4280

4279

SANCO Test Prenatalny
(catogenomowy)

Sanco RHD Test

SANCO Test prenatalny oraz
czynnik RhD ptodu

Harmony Test
(trisomia 21, 18, 13)

Harmony Test
(trisomia 21, 18, 13, pte¢ ptodu)

Harmony Test (trisomia 21, 18,
13, pte¢ ptodu, analiza XY)

Harmony Test (Trisomia 21, 18,
13, pted, analiza XY, 22q11.2)

NIFTY Basic
(trisomia 21,1813, ptec)

NIFTY Standard (trisomia 21,
18, 13, pte¢ ptodu, analiza XY)

NIFTY Plus (trisomia 21, 18, 13,
9, 16, 22, pte¢ ptodu, analiza
XY, 60 zespotdw delecii

i duplikacji)

NIFTY Twins (trisomia
2118,13, pte¢- wykrywanie
chromosomu Y)

Badanie prenatalne-

analiza aberraciji liczbowych
chromosomtéw: X, Y, 13, 18, 21,
okreslenie ptci ptodu metodg
QF-PCR

Badanie prenatalne- analiza
aberracji chromosomowych
(liczby i struktury) oraz
mikroaberracji, okreslenie
ptci ptodu - metodg
mikromacierzy CGH

Nieinwazyjne testy prenatalne - cffDNA

Uzupetnieniem nieinwazyjnej diagnostyki prenatalnej jest
analiza wolnego pozakomodrkowego ptodowego DNA (cell
-free fetal DNA — cffDNA) we krwi matki (non-invasive pre-
natal testing — NIPT). Test NIPT jest zalecany szczegdlnie
u kobiet, u ktdrych ryzyko trisomii 21, 18 lub 13 albo innych
wybranych aberracji u ptodu miesci sie, zgodnie z wyni-
kami testu ztozonego, w przedziale 1:300-1:1000. Badania
NIPT pozwalajg rowniez oszacowac ryzyko wybranych ze-
spotéw mikroaberraciji chromosomowych.

Nieprawidtowe wyniki testéw przesiewowych (testu ztozo-
nego i/lub NIPT) wymagajg weryfikacji za pomocg inwa-
zyjnego testu diagnostycznego, polegajgcego na analizie
materiatu genetycznego komoérek ptodu (najczesciej po-
bieranych za pomocg amniopunkciji).

Badanie mikromacierzowe (aCGH), w odrdznieniu od ka-
riotypu pozwala dodatkowo wykry¢ rozne zespoty mikro-
aberracji chromosomowych. Zastosowanie majg rowniez
badania w oparciu o metode QF-PCR w zakresie aneu-
pliodii wybranych chromosomow. Istnieje réwniez mozli-
wos¢ wykonania w materiale ptodu diagnostyki w kierun-
ku choréb monogenowych.
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Infekcje

Poza standardowo juz zalecang diagnostykg infekciji
z grupy TORCH, w ustaleniu przyczyn nieptodnosci
coraz czesciej zwraca sie uwage na zakazenia uktadu
moczo-ptciowego, ktére przebiegajgc zwykle bezobja-
wowo lub skgpoobjawowo utrudniajg poczecie dziecka
lub utrzymanie cigzy. Przyktadem jest zakazenie bakte-
rig Chlamydia trachomatis, ktére wg szacunkéw dotyczy
nawet 40% populacji,a w 80% przypadkdw nie wigze sie
z wystepowaniem jakichkolwiek alarmujgcych objawdw,
skfaniajgcych pacjentow do wizyty u lekarza. Aktywnie
toczace sig i nieleczone infekcje nie tylko stanowig przy-
czyne problemoéw z zajsciem w cigze (m.in. niedroznoscé
jajowodow, trudnosci w zagniezdzeniu sie zarodka, po-
gorszenie jakosci nasienia), ale takze zwiekszajg ryzyko
wczesnego porodu oraz niepowodzen potozniczych.
W diagnostyce laboratoryjnej infekcji wykorzystywane
sg zarowno standardowe metody mikrobiologiczne i se-
rologiczne, jak i najhowoczesniejsze i coraz bardziej do-
stepne metody molekularne.

340
341
342

343

345
346

347

350
351

362

355

356

3171

3172

422

423

386
387
388

391

392

4902

367

379

393

Toxoplasma gondii IgG
Toxoplasma gondii IgM
Toxoplasma gondii IgA

Toxoplasma gondii IgG
awidnosc¢

Rézyczka (Rubella virus) IgG
Rézyczka (Rubella virus) IgM

Rézyczka (Rubella virus) IgG
awidnosc

CMV (Cytomegalovirus) IgG
CMV (Cytomegalovirus) IgM
CMV (Cytomegalovirus) IgG,
awidnosc

Herpes simplex virus
(HSV-1/2) IgG

Herpes simplex virus
(HSV-1/2) IgM
Parvowirus B19 IgG
met. ELISA

Parvowirus B19 IgM
met. ELISA

Ospa (Varicella zoster virus)
IgG

Ospa (Varicella zoster virus)
IgM

Chlamydia trachomatis IgG
Chlamydia trachomatis IgM
Chlamydia trachomatis IgA

Chlamydia trachomatis DNA
met. real time PCR, jakosciowo

Neisseria gonorrhoeae
(rzezaczka) DNA,
met. real time PCR, jakosciowo

Panel urogenitalny:

Ch. trachomatis, N.
gonorrhoeae met. real time
PCR, jakosciowo

Mycoplasma hominis DNA,
met. real time PCR, jakosciwo

Mycoplasma genitalium DNA
met. real time PCR, jakosciowo

Ureaplasma urealyticum/
Ureaplasma parvum DNA met.
real time PCR, jakosciowo
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3119

3128

3158

Panel urogenitalny 7
patogendéw: Ch. Trachomatis,
N.gonorrhoeae, M. genitalium,
M. hominis, U. urealyticum,
U.parvum, Trichomonas
vaginalis met. real time PCR,
jakosciowo

Panel urogenitalny:

Ch. trachomatis, M. genitalium,
U. urealyticum/

U. parvum, met. real time PCR,
jakosciowo

Panel urogenitalny:
Chtrachomatis, M.hominis,
M.genitalium, U. urealyticum/
U. parvum met. real time PCR,
jakosciowo

Badania mikrobiologiczne

1042

1044

1045

1046

1047

1050

1053

1110

111

1279

1281

1286

Wymaz spod napletka
(bad. bakter.)

Wymaz z przedsionka pochwy
(bad. bakter.)

Wymaz z pochwy
(bad. bakter.)

Wymaz z pochwy beztlenowo
(bad. bakter.)

Wymaz z kanatu szyjki macicy
(bad. bakter.)

Wymaz z pracia (bad. bakter.)

Wymaz z kanatu szyjki macicy
beztlenowo (bad. bakter.)

Nasienie posiew (bad. bakter.)

Nasienie posiew beztlenowy
(bad. bakter.)

Badanie nasienia w kierunku
Mycoplasma hominis

i Ureaplasma spp.

(bad. mikrob.)

Wymaz z kanatu szyjki macicy
w kierunku Mycoplasma
hominis i Ureaplasma spp.

Wymaz z kanatu szyjki
macicy w kierunku Neisseria
gonorrhoeae (GNC)

1287

1303

1311

1312

1700

1707

1715

1716

1717

1718

1719

2042

2044

2045

2047

2050
2110

Wymaz z pochwy w Kkierunku
Neisseria gonorrhoeae (GNC)

Wymaz z kanatu szyjki
macicy w kierunku antygenu
Chlamydia trachomatis met.
immunofluorescencii

Wymaz z przedsionka
pochwy w kierunku
paciorkowcoéw grupy B (GBS)

Wymaz z przedsionka pochwy
i odbytnicy w kierunku
paciorkowcoéw grupy B (GBS)

Wymaz z pochwy
bakteriologia+mykologia

Wymaz z kanatu szyjki macicy
— bakteriologia + mykologia

Wymaz z kanatu szyjki macicy

Wymaz z kanatu szyjki macicy
tlenowo+beztlenowo

Wymaz z kanatu szyjki macicy
tlenowo+mykologia

Wymaz z pochwy
tlenowo+beztlenowo
+mykologia

Wymaz z pochwy
tlenowo+mykologia

Wymaz spod napletka
(bad. mykol.)

Wymaz z przedsionka pochwy
(bad. mykol.)

Wymaz z pochwy
(bad. mykol.)

Wymaz z kanatu szyjki macicy
(bad. mykol.)

Wymaz z pracia (bad. mykol.)

Nasienie posiew (bad. mykol.)
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Badania genetyczne

Podtoze genetyczne nieptodnosci i niepowodzen potoz-
niczych warunkowane jest réznymi patomechanizmami,
co wymaga indywidualnego podejscia oraz zastosowa-
nia odpowiednio dobranej diagnostyki genetycznej. Cy-
togenetyczna diagnostyka kariotypu pozwala wykluczy¢
m.in. wady chromosomoéw ptciowych oraz zréwnowa-
zone translokacje wzajemne. Mniejsze, niezréwnowa-
zone aberracje chromosomowe mozna wykry¢ za po-
mocg badania mikromacierzowego (aCGH). U mezczyzn
Z azoospermig nalezy rozwazy¢ analize delecji regionow
AZF chromosomu Y oraz badania genéw CFTR. U kobiet
nalezy wykluczy¢ dziedziczne czynniki nadkrzepliwosci
oraz genetyczne przyczyny pierwotnej niewydolnosci
lub przedwczesnego wygasania czynnosci jajnikow.

130

4437

899

4437

Kariotyp z krwi obwodowej
Nieptodnosc¢ meska - badanie
genu CFTR (1 mutacja F508del)
Nieptodnos¢ meska - badanie
genu CFTR (gen CFTR - badanie
8 zmian)

Nieptodnos¢ meska - badanie
genu CFTR (1 mutacja F508del)

* uwaga szerszy zakres analizy genu CFTR dostepny

908

3882

4699

4628

3875

4448

4958

239

3998

240

w Badania dodatkowe

Nieptodnosé meska,
azoospermia, oligozoospermia
(badanie regionu AZF)

Nieptodnosc¢ meska-delecja
sekwencji SRY w chromosomie
Y met. FISH

Ryzyko poronien, podstawowy
panel badari genetycznych
(czynnik V Leiden, Mutacja
G20210A

W genie protrombiny)

Przedwczesne wygasanie
czynnosci jajnikdw zwigzane

z genem FMR1 (badanie regionu
zawierajgcego powtorzenia
CGG w genie FMR1), POI-

Zespot tamliwego chromosomu
X - analiza w kierunku obecnosci
premutaciji i mutacji dynamicznej
polegajacej na ekspansiji
powtdrzen (CGG)

w 5’UTR genu FMR1

Przerost nadnerczy, wrodzony
(gen CYP21A2 - najczestsze
mutacje) — test MLPA

Zespot niewrazliwosci na
androgeny - analiza sekwenciji
catego regionu kodujgcego
genu AR, z jednoczesng
identyfikacjg ptci genetycznej.

Badania dodatkowe

Czynnik V Leiden

Polimorfizm R2 genu
czynnika V

Mutacja 20210 G-A
genu protrombiny

12 Diagnostyka nieptodnosci



4699

3925

3835

3868

241

5386

3880

3881

4251

4283

4285

Ryzyko poronien, podstawowy
panel badar genetycznych
(czynnik V Leiden, Mutacja
G20210A

W genie protrombiny)

Ryzyko poronien, rozszerzony
panel badarn genetycznych
(czynnik V Leiden, Mutacja
G20210A w genie protrombiny,
MTHFR, R2, Pal

Badanie polimorfizmu Apal
w genie IGF-2

Polimorfizm - 675 4G/5G
w genie PAI-1 (SERPINE1)

Termolabilny wariant MTHFR -
analiza wariantow A1298C oraz
Ce77T

Nawracajgce poronienia.
Identyfikacja haplotypu M2
w promotorze genu ANXABL.

5313

Badanie w kierunku mozaiki linii
chromosomoéw ptciowych, met.
FISH

Weryfikacja kariotypu
mozaikowego chromosomu
Xlub'Y o niskim procencie
komorek nieprawidtowych, met.
FISH

Analiza aberraciji (liczby

i struktury) oraz mikroaberraciji
chromosomowych

w diagnostyce wad wrodzonych
- mikromacierz kliniczna CGH

5316

Mikrodelecje (zespoty
najczesciej wystepujacych
mikrodelecji chromosomowych)
— test MLPA

Mikrodelecje - analiza delecji/
duplikacji w regionach: 19211,
3029, 7g36,1, 12p11,23, 15913,
15g24,1, 16p11, 17912, 18921,2,
20p12,2 test MLPA

5318

5071

3812

Przedwczesne wygasanie funkciji
jajnikow (POF). Analiza sekwenciji
kodujgcej 27 gendw: BMP15,
CYP17A1, CYP19A1, FIGLA, FOXL2, FSHB,
FSHR, GALT, GDF9, GNAS, GNRHR,
KISS1, KISS1R, LHB, LHCGR, NOBOX,
NR5A1, POR, PROK2, PROKR2, SEMA3A,
STAG3, TAC3, TACRS3, WDRT1, WTH,

ZP, w przypadku podejrzenia
pierwotnej niewydolnosci jajnikow
lub wczesnego wyczerpania
rezerwy jajnikowej - rozszerzenie
diagnostyki po

POF-1, wykonywane na podstawie
badania petnoeksomowego
(WES).

Hipogonadyzm
hipogonadotropowy. Analiza
sekwencji kodujgcej 32 gendw:
CHD7, CYP19A1, DUSPG, FEZF1,
FGF17, FGF8, FGFR1, GNRH1, GNRHR,
HS6STH, IL1T7RD, ANOST (KALT), KISST,
KISS1R, LEP, LEPR, LHB, LHCGR,
NROB1, NR5A1, NSMF, POLR3B,
PROK2, PROKR2, PROP1, SEMASA,
SEMAGSE, SOX10, SPRY4, TAC3,

TACR3, WDR11, powigzanych z
objawami przedwczesnego
lub opdZnionego dojrzewania
ptciowego, wykonywana

na podstawie badania
petnoeksomowego (WES).

Zaburzenia rozwoju i
réznicowania ptci. Analiza
sekwencji 19 gendw: AR, ARX,
ATRX, CHD7, CYPTA1, CYP17A1, DHCR?,
DHH, DYNC2H1, HSD17B3, HSD3B2,
NEK1, NR5A1, POR, SOX9, SRD5A2, SRY,

STAR, WT1, do zastosowania

w przypadku m.in rozbieznosci
pomiedzy ptcig genetyczna

a fizyczng, wykonywana

na podstawie badania
petnoeksomowego (WES).

Mukowiscydoza (CF).
Analiza 27 eksondw genu
CFTR oraz identyfikacja

patogennych wariantéw c54-
5940_273+10250del21kb (dele2,3(21kb))

i .3718-2477C>T (3849+10kbC>T),
met. NGS

Mukowiscydoza
(gen CFTR - 36 mutacji)

diagnostyka.pl grupadiagnostyka.pl
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Badania po poronieniu

Badania genetyczne kosmoéwki po poronieniu moga
przynies¢ cenne informacje dotyczace przyczyny utraty
Cigzy, pomagajac w ustaleniu ryzyka kolejnych niepowo-
dzen potozniczych i okresleniu prawdopodobieristwa
urodzenia zdrowego dziecka. Wykrycie wady genetycz-
nej wyjasnia przyczyne poronienia i wskazuje, czy ryzy-
ko powtdrnej utraty cigzy jest mate (np. w przypadku
sporadycznej trisomii), czy duze i wymaga dalszej dia-
gnostyki u rodzicow (np. w razie podejrzenia translokaciji
niezrwnowazonej). Szczegolnie polecane jest badanie
mikromacierzowe (aCGH), ktore w odrdéznieniu od ka-
riotypu pozwala dodatkowo wykry¢ rézne zespoty mi-

kroaberracji chromosomowych i moze by¢ wykonane
nawet w przypadku dostarczenia do laboratorium ob-
umartych komorek.

Diagnostyka prekoncepcyjna

Niemal kazda para pragnaca posiadac¢ potomstwo jest
petha obaw, czy cigzg bedzie przebiegac prawidtowo
i czy urodzi sie zdrowe dziecko. Dostepne obecnie ba-
dania diagnostyczne pozwalajg znacznie zmniejszy¢ te
obawy, ograniczajgc niepotrzebny stres, ktéry moze nie-
korzystnie wptyng¢ na prokreacje. Oprécz ogolnej oce-
ny stanu swojego zdrowia przyszli rodzice mogg spraw-
dzi¢, czy nie sg nosicielami mutacji tego samego genu,
co wigzatoby sie ze zwiekszonym ryzykiem wystgpienia
choroby genetycznej u ich dzieci. Badanie dostepne
w réoznych opcjach pozwala wykluczy¢ nosicielstwo 100
najczestszych lub az 1300 chordéb. Parom, ktdére oka-
zg sie nosicielami mutacji tego samego genu, mozna
zaproponowac m.in. diagnostyke preimplantacyjna.

4899

3856

5421

5422

5423

5424

Analiza aberraciji

oraz mikroaberracji
chromosomowych,
okreslenie pfci ptodu metodg
mikromacierzy CGH (badanie
materiatu z poronienia)

Badanie materiatu

Z poronienia - badanie
aneuploidii chromosomowych
(X, Y,13,18, 21, 16, 15, 22)

met. QF-PCR

Parento Optimum - badanie
dla par planujgcych cigze
(kobieta)

Parento Optimum - badanie
dla par planujgcych cigze
(mezczyzna)

Parento Maksimum - badanie
dla par planujgcych cigze
(kobieta)

Parento Maksimum - badanie
dla par planujgcych cigze
(mezczyzna)
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