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Cil: Metoda SNP array (single nukleotide polymorphism)
vyuziva k diagnostice polymorfismy v jednom nukleotidu,
umoziuje detekovat submikroskopické zmény v karyo-
typu (mikrodelece a mikroduplikace).

Metoda: V obdobi 2010-2013 bylo vySetfeno metodou
SNP array 351 vzorkd DNA ziskanych v 74,4 % z AMC
(n=261), v228 % ze CVS (n = 80), ve 2,6 % z tkdné
z abortu (n = 9) a v jednom pripadé z kordocentézy. Vy-
Setfeni byla indikovana na zékladé patologického nalezu
pri ultrazvukovém vysSetfeni a normalnim néalezu v karyo-
typu. Nalezené odchylky od norméliniho profilu (CNV —
Copy Number Variation) byly porovnéany s databdzemi
CNVs zdravych kontrol, s databédzemi patologickych CNVs
a se SNP array profily rodi¢t k vylouceni familidrniho po-
lymorfismu.

Vysledky: VySetfenim SNP array byly nalezeny CNVs ve
214 ptipadech, z nichz 147 (41 %) bylo zhodnoceno jako
benigni CNV, 25 (7,1 %) pripadd jako varianty s nejistym
klinickym vyznamem — VOUS a 40 (11,4 %) pripadl jako
patologické CNV. Po odecteni 5 pfipadd, u kterych byla
SNP array vySetfovana z dlvodu patologického nélezu
v karyotypu u pfedchoziho téhotenstvi, zastava 35 (10 %)
pripadl, kdy SNP array pfispéla k ziskéani klinicky vy-
znamné nové informace. Nej¢asté|si zachyt patologickych
CNVs bylo u vad CNS (n = 7), u roz&tépovych vad (n = 6)
a srdecnich vad (n = 5).

Zaveér: SNP array ma pfinos pro zachyt dosud skrytych
submikroskopickych zmén a doplfiuje nové informace pfi
rozhodovani a posuzovani prognézy u gravidit s abnormal-
nim ultrazvukovym nélezem.
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