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MEDSOL kéd: G2CYTO
VELESZULETETT RENDELLENESSEGEK VIZSGALATA

G-savos kariotipus elemzés soran a kromoszomak szamat, szerkezetét valamint a kromoszomak esetleges atrendezGdéseit vizsgaljuk. A laboratérium
postnatalis citogenetikai vizsgalatokra specializalédott. A citogenetikai vizsgalatokat el6jegyzés alapjan végezzik. A vizsgdlatot genetikai tanacsadas el6zi
meg, melyet Prof. Dr. Fekete Gyorgy gyermekgydgydsz és klinikai genetikus szakorvos végez. A kéros vizsgalati eredményeket a bekild6 orvosnak
postdzzuk, a sajat gondozott beteg esetén genetikai tandcsadas keretén belul kdzoljik a beteggel vagy torvényes képviselSjével. A Medsol rendszerben
csak a vizsgalattal kapcsolatos azonosito adatok (vizsgélat szam) jelennek meg.

Mddszertan: A vizsgélathoz szikséges metafazisos kromoszdmakat heparinos vérlimfocita indukalt tenyészeteibdl nyerjik. A laboratériumban az
dltalanosan alkalmazott savtechnikai (Giemsa-savos) eljaras mellett lehetGség van a finomabb eltérések kimutatdsara alkalmas nagy felbontasu (high
resolution) kromoszdma preparatumok készitésére és értékelésére is. A mikrodelécids szindromdkat és mds fénymikroszkdppal nem detektalhatd
eltéréseket fluoreszcens in situ hibridizacié (FISH) technikaval diagnosztizaljuk.
G-sdavos kariotipizalas vizsgalati javallatai:
Velesziletett fejl6dési rendellenességek-
Ertelmi fogyatékossaggal tarsulé dysmorphidk
Familidris kromoszéma rendellenességek kivizsgalasa az ismétl6dés és a sulyos betegségekkel tarsuld kiegyensulyozatlan citogenetikai korképek
megel6zése céljabdl
Ismert szindrémdk (pl. Down, Klinefelter, Patau, Edwards) genetikai diagnézisa
Nemi differencialédas zavarai
Lanyok ismeretlen eredet( alacsonynovése
Bizonytalan nemi szervekkel sziiletett gyermekek genetikai nemének meghatdrozasa
Infertilitds, ismételt vetélések, halvasziiletések el6forduldsa esetén hazasparok vizsgalata
FISH vizsgalat javallatai:
Mikrodelécids szindromak (Wolf-Hirschhorn-, Cri du chat-, Williams-, Prader- Willi/Angelman-, Smith-Magenis-, Miller-Dieker-,Sotos-, stb) esetében
Géndeléciok vizsgalata (SHOX, CHD7-CHARGE )
Rejtett mozaicizmusok, aneuploididk diagnosztizaldsa centroméra prébak hasznélataval
Bizonytalan nemi szervek esetében SRY gén vizsgalat
Komplex kromoszéma atrendez&dések feltarasa
Marker kromoszémak azonositasa
Mentalis retardaciok eredetének azonositasa szubtelomérikus probdakkal
Leletkiadasi id6: 4 hét

HEMATOLOGIAI MALIGNITASOK VIZSGALATA

Malignus hematoldgiai betegségekben szenvedd gyermekek diagnosztikus és prognosztikai jelent&ségli genetikai eltéréseinek azonositdsa csontvelGi
sejtekbdl

Modszertan: A G-savos kariotipizalas és FISH vizsgalatokhoz a metafazisokat és interfazisos magokat csontveldi sejtek illetve periférias vér nem stimulalt
tenyészeteibdl nyerjiik.

Akut limfoid leukémia vizsgalata: G-savos kariotipus elemzés és MLL, BCR-ABL, CEP9/p16, ETV6-RUNX, IGH-MYC prébdkkal térténd FISH vizsgalat.

Akut mieloid leukémia és mielo-diszplazids szindréma vizsgalata: G-savos kariotipus elemzés és PML-RARA, CBFB-MYH11 CEP 8, CEP7/7g- MLL, BCR-ABL
prébakkal torténd FISH vizsgalat.

Krénikus mieloid leukémia vizsgalata G-savos kariotipus elemzés és BCR-ABL FISH probaval torténé FISH vizsgalat.

Amennyiben a G-sav alapjan mas atrendez6dés vagy komplex eltérés lathaté mindharom leukémia tipusban, tovabbi FISH vizsgalatokat végziink teljes
kromoszomafestd és/vagy centroméra specifikus probakkal.

NEUROFIBROMATOSIS VIZSGALATA
Neurofibromatosis delécios formajanak FISH vizsgalata NF1 gén (17pter) specifikus prébaval.

Leletkiadasi id6 uj beteg esetén: 3-10 nap.



A 74. oldalrél kimaradt:

Az |. sz. Sziilészeti- és NGgydgyaszati Klinika genetikai vizsgdlatai kozil az SMA, a PMP22 és dystrophin gének vizsgélatai az OKI Molekularis Genetikai

Vizsgalt betegség

Minta

Médszer

Kiegészitd vizsgalatok
sziikség esetén

NGi és férfi kariotipus
meghatarozas

Na-heparindtos vér

G-sdavos kariotipizalas

X és Y specifikus FISH

Down, Patau, Edwards
szindréma és mas
autoszomalis
triszomiak,
mozaicizmusok

Na-heparinétos vér

G-sdavos kariotipizalas

21,13, 18-as
kromoszédma specifikus
FISH

Turner szindréma

Na-heparindtos vér

G-sdavos kariotipizalas

X centroméra FISH
SHOX-Xp22-FISH

Klinefelter szindréma

Na-heparindtos vér

G-sdavos kariotipizalas

X, Y centroméra FISH

Egyéb nemi
kromoszéma
rendellenességek

Na-heparinétos vér

G-sdavos kariotipizalas

X révid- és hosszu-kar, Y
teljes festés(i FISH
vizsgalatok

Nemi differencidlodasi
zavar

Na-heparinétos vér

G-sdavos kariotipizalas

SRY-FISH vizsgalat

Kallmann szindréma

Na-heparindtos vér

G-sdavos kariotipizalas

KAL1-Xp22.3-FISH

Wolf szindréma

Na-heparindtos vér

G-sdavos kariotipizalas

WHS-4p16.3-FISH

Cri du chat szindréma Na-heparindtos vér G-sdavos kariotipizalas 5p15- FISH
Sotos szindréma Na-heparindtos vér G-sdavos kariotipizalas 5q35-FISH
Charge szindréma Na-heparindtos vér G-sdavos kariotipizalas 8q12.1-FISH

Williams szindréma

Na-heparindtos vér

G-sdvos kariotipizalas

WBS-7q11-FISH

. R . . . s 22q11.2-
DiG d Na-h t G- kariot |

iGeorge szindréma a-heparinatos vér sdvos kariotipizélas 10p14-FISH
Prader—W|II|—,' , Na-heparinétos vér G-sdavos kariotipizalas 15q11-FISH
Angelman-szindroma

Miller-Diecker

. ) . . , TR 17p13.3

Smith-Magenis — Na-heparinatos vér G-sdavos kariotipizalas 17p11.2-FISH

szindréma

Velesziletett
rendellenességek,
fejl6dés elmaradasa,
mentalis retardacio

Na-heparindtos vér

Nagyfelbontd képességu-,
HR-kariotipizalas

Szubtelomérikus FISH

Mas szerkezeti L. . HR- Célzott FISH
. Na-heparinatos vér AT
rendellenességek kariotipizalas
Ismeretlen Multicolor FISH v.

kromoszéma szegment
azonositasa

Na-heparinétos vér

HR-
kariotipizalas

tobblépcsds teljes
kromoszéma festés

Szbveti mozaizizmus
azonositasa

Szajnyélkahartya
Vizelet Gledék

Interfazis FISH

Transzlokacids vagy
delécids toréspont
azonositasa

Na-heparindtos vér

Sokpontos FISH

Akut limfoid leukémia

Na-heparindtos specialis
taptalajba csontvel6

G-sdavos kariotipizalas

MLL, Ph, CEP9/p16, ETV6-
RUNX, IGH-MYC

Akut mieloid leukémia,
MDS

Na-heparindtos specialis
taptalajba csontvel6

G-sdavos kariotipizalas

PML-RARA, inv(16), CEP
8, CEP7/7q- FISH

Neurofibromatosis

Na-heparinétos vér

G-sdavos kariotipizalas

17pter NF1-FISH

Diagnosztikai Laboratériuméaval kollabordaciéban késziinek.




