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SNP array v prenatální diagnostice vrozených vad za období 2010–2013
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Cíl: Metoda SNP array (single nukleotide polymorphism)
využívá k diagnostice polymorfismy v jednom nukleotidu,
umožňuje detekovat submikroskopické změny v karyo-
typu (mikrodelece a mikroduplikace).

Metoda: V období 2010-2013 bylo vyšetřeno metodou
SNP array 351 vzorků DNA získaných v 74,4 % z AMC 
(n = 261), v 22,8 % ze CVS (n = 80), ve 2,6 % z tkáně 
z abortu (n = 9) a v jednom případě z kordocentézy. Vy-
šetření byla indikována na základě patologického nálezu
při ultrazvukovém vyšetření a normálním nálezu v karyo-
typu. Nalezené odchylky od normálního profilu (CNV –
Copy Number Variation) byly porovnány s databázemi
CNVs zdravých kontrol, s databázemi patologických CNVs
a se SNP array profily rodičů k vyloučení familiárního po-
lymorfismu.

Výsledky: Vyšetřením SNP array byly nalezeny CNVs ve
214 případech, z nichž 147 (41 %) bylo zhodnoceno jako
benigní CNV, 25 (7,1 %) případů jako varianty s nejistým
klinickým významem – VOUS a 40 (11,4 %) případů jako
patologické CNV.  Po odečtení 5 případů, u kterých byla
SNP array vyšetřována z důvodu patologického nálezu 
v karyotypu u předchozího těhotenství, zůstává 35 (10 %)
případů, kdy SNP array přispěla k získání klinicky vý-
znamné nové informace. Nejčastější záchyt patologických
CNVs bylo u vad CNS (n = 7), u rozštěpových vad (n = 6)
a srdečních vad (n = 5).

Závěr: SNP array má přínos pro záchyt dosud skrytých
submikroskopických změn a doplňuje nové informace při
rozhodování a posuzování prognózy u gravidit s abnormál-
ním ultrazvukovým nálezem.


