Prenatalne geneticke analize (PGA) bioloSkog materijala uzetog od ploda u ranim fazama trudnoce (uzorci
amnionske tecnosti, horionskih ¢upica, fetalne krvi) mogu ukazati na prisustvo urodenih malformacija kod buduceg
novorodenceta. Ove analize obuhvataju:

1. Citogeneticke analize — KARIOTIPIZACUA, za detekciju svih numerickih i strukturnih hromozomskih
aberacija (AMNIOCENTEZA, KORDOCENTEZA...)

2. Molekularno-geneticke analize —QF-PCR- za detekciju najées¢ih numeri¢kih hromozomskih aberacija
autozoma 13 (Sy. Patau), 18 (Sy. Edwards), 21 (Sy. Down), te polnih hromozoma X (Sy. Turner) i Y (Sy.
Klinefelter).

U slucajevima kada je suvise veliki rizik za prenatalno uzimanje materijala ploda, molekularno geneticke
analize mogu se obaviti i iz krvi majke (NIPT - neinvazivni prenatalni test).

Potrebu za prenatalnim geneti¢kim analizama sugeriSe ginekolog koji prati trudnoéu, a utvrduje je na osnovu
specific¢nih indikacija.

GLAVNE INDIKACIE Vrsta PGA
Utvrdene numericke ili strukturne hromozomske aberacije ploda u prethodnim Kariotipizacija
trudnoc¢ama;
Utvrden status nosioca hromozomskih rearanZzmana, mozaicizma ili aneuploidije Kariotipizacija

polnih hromozoma kod bar jednog od roditelja;
Abnormalni rezultati skrininga biohemijskih markera iz krvnog seruma trudnice, kao sto | Kariotipizacija
su plazmaprotein A udruzen sa trudno¢om (PAPP-A), beta horionski gonadotropin (+ QF-PCR opciono)
(BhCG), a fetoprotein (AFP), slobodni nekonjugovani estriol (UE3) i inhibin-A, po
slede¢em redosledu:

o uprvom trimestru, od 10-13. nedelje trudnoce sprovodi se tzv ,double test”:

= PAPP-A i
. BhCG
o udrugom trimestru, od 15-20 nedelje trudnode, u tzv. ,triple testu” utvrduju se
nivoi
. BhCG,
. AFP,
. uE3,
o a pored njih, u ,,quadruple testu”, i nivo
] inhibina-A;
Abnormailni ultrazvucni nalaz ploda u razlicitim organskim sisteimima: Kariotipizacija
o CNS (prosirene mozdane komore, nepotpuno razdvajanje mozdanih hemisfera, (+ QF-PCR opciono)

smanjeni biparijetalni promer, abnormalnosti zadnje lobanjske jame, disgeneza
Zuljevitog tela)

o misi¢no-skeletnog sistema (ruku, nogu, Saka i stopala)

vrata (nuhalna translucenca ve¢a od 3 mm u 10 nedelji trudnode),

o lica (rascep nepca, mikrognatija, makroglosija, hipo ili hipertelorizam, male ili nisko
postavljene usi)

o srca (defekti sréane pregrade i drugi kompleksni defekti)

o gastrointestinalnog sistema (atrezija jednjaka i duodenuma, obstrukcija creva,
dijafragmalna kila, omfalocela)

o geninto-urinarnog sistema (izraZzena hidronefroza, displazija ili ageneza bubrega)

Prisustvo vise od 2 ,meka“ ultrazvuéna markera aberacije ploda Kariotipizacija

ciste u horioidnom pleksusu (+ QF-PCR opciono)

hipoplasti¢na nosna kost,

blaga pijelektazija

heperehogeni intrakardijalni fokusi,

hiperehogena creva,

prisustvo samo jedne pupcane arterije

Starost majke iznad 35 godina. QF-PCR
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Prisustvo izolovanog “mekog” markera udruzen sa staros¢u majke preko 31 godine | QF-PCR

Najvazniji kvalitet QF-PCR metode je u njenoj specifi¢nosti, jer se ovom metodom analiziraju upravo one
hromozomske aberacije koje se naj¢esce javljaju. U trudno¢ama u kojima odsustvuju patoloski biohemijski i
ultrazvucni pokazatelji urodenih poremecdaja ploda, primenom QF-PCR metode otkriva se 99.9% klinicki relevantnih
hromozomopatija. Druga vazna prednost QF-PCR metode je u njenoj brzini, buduéi da se uobi¢ajeno rezultati
dobijaju ve¢ za jedan dan od momenta dostavljanja uzoraka u laboratoriju, dok je za kariotipizaciju nekada
potrebno i nekoliko nedelja. Istovremenom analizom prenatalnog materijala (ve¢i deo se analizira kariotipizacijom,
a svega 2-3 ml QF-PCR metodom) smanjuje se anksioznost trudnice tokom perioda ¢ekanja rezultata citogenetickih
analiza.

CENE
KARIOTIP I1Z PLODOVE VODE (AMNIOCENTEZA) 15.000,00 rsd
KARIOTIP 1Z LIMFOCITA KRVI PUPCANIKA (KORDOCENTEZA) 12.000,00 rsd
KARIOTIP 1Z HORIONSKIH CUPICA 12.000,00 rsd
QF-PCR 10.000,00 rsd
NIPT (PrenaTest) 590,00-790,00 eur

Za sva dodatna pitanja, savete ili konsultacije mozete nas dobiti na telephone nase CENTRALNE
LABORATORIJE koja radi NON-STOP 00-24H, a nalazi se na Slaviji, Kneginje Zorke 30, 011/244-
1551 ili 063/214-035, i na jos 10 lokacija koje mozete videti na nasSoj web strani www.aqualab.rs

STRUCNI TIM AQUALAB Plus LABORATORIJA:

Laboratorija za biohemiju i hematologiju
Mr ph Dragana Mili¢ — medicinski biohemicar

Laboratorija za mikrobiologiju
Prof. dr Milena Svabic¢-Vlahovi¢ — spec.mikrobiologije

Laboratorija za genetiku
Dr Tanja Lali¢ — molekularni biolog
Dr Oliver Stojkovi¢-geneticar
Laboratorija za histopatologiju
Doc. Dr Dejan Opric — spec. histopatologije
AQUALAB Plus LABORATORIJE
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