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Diagnostika mozaiky chromozomu 16 - kazuistika

The diagnostics of the mosaic 16th chromosome - casuistry
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Uvod: mozaika trizomie chromozomu 16 je velmi vzacna
chromozomalni aberace se znacné variabilnim obrazem.
Cim vice procentuélini zastoupeni mozaiky je, tim v&tsi
postizeni plodu bude.

Diagnostika mozaiky trizomie chromozomu 16 je obtizna:
¢im mensi mozaika je, tim Ize hdre prokazat. Vzacné se
vyskytuje ve vice tkanich plodu soucasng, trizomické
buriky se nekultivuji. Metody zalozené na kultivaci bunék
v pfipadech nizko procentualniho zastoupeni mozaiky se-
Ihavaji. Metodou volby je v téchto pfipadech metoda SNP
array z nativnich bunék ¢i FISH. Kordocentéza neni indi-
kovéana, protoZze mozaické buriky se nevyskytuji ve fetaini
krvi. Postnatalné mdzeme diagnézu stanovit napr. z kozni
biopsie. Typicky se vyskytuje pouze ve fibroblastech kize
nebo plic plodu. Stanoveni progndzy pro plod je mnohdy
obtizné a nelze je presné specifikovat.

Kazuistika 1: klientka 28 let, odeslana pro pozitivni inte-
grovany test. RA + OA + GA: bezvyznamna. Kombino-
vany test: PAPP A 0,31 MoM a F beta HCG 1,12 MoM.
NT 0,8 mm (0,59 MoM). Riziko T21 - 1/2 100. Integrovany
test v 16. tydnu grav. - AFP 3,22 MoM, T-hCG 7,4 MoM.
Integrované riziko T21 1/1 100, riziko NTD 1/13. Ultrazvu-
kové vysSetreni v 19+3 t.g.: dle CRL datace téhotenstvi
odpovida PM. Zavér: IUGR odp. 16. a7 17. tydnu gravidity,
asymetrie pravého a levého srdce a susp. VSD. AMC,
ECHO plodu détskym kardiologem. ECHO plodu: vtokovy
defekt komorového septa a neprehledny oblouk aorty.
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AMC: QF-PCR aneuploidie chromozomt 13, 18, 21, X a
Y nebyly prokazany, karyotyp cca 8% mozaika trizomie
chromozomu 16 (47 XY+16(3), 46 XY (34)). SNP array 40-
50% mozaika trizomie chromozomu 16. Pacientka tého-
tenstvi ukon&uje.

Kazuistika 2: klientka 34 let, odeslana pro atypicky scree-
ning I. trim. RA + OA + GA: bezvyznamna.
Kombinovany test: normaini sonoanatomii, NT 1,22 mm,
NB +, pratoky DV a trikuspidalni regurgitace bez patolo-
gického nélezu. PAPP A 0,08 MoM, F beta HCG
0,98 MoM. Riziko T21 1/390, T13 a T18 1/780. Ultrazvu-
kové vySetreni gr.h. 16+2: pocinajici IUGR odp. 15. tydnu
gravidity. Sonoanatomie je v normé. Abnormalni integro-
vany test: AFP 2,89 MoM, T-hCG 14,14 MoM, uE3 0,46
MoM. Riziko T21 1/2, riziko NTD 1/40. AMC: QF-PCR
aneuploidie chromozom 13, 18, 21, X a Y neprokazany,
karyotyp 46 XY. SNP array vyznamné odchylky poctu
kopii, profil chromozomu 16 odp. cca 20% mozaice par-
cialnf trizomie chromozomu 16. DalSi dvé ultrazvukova vy-
Setfeni v odstupu 14 dnl: prohlubujici se IUGR.
Sonoanatomie v normé, pratoky a. umbilicalis, ductus
venosus a a. cerebri media v normé. Pacientka ukoncuje
graviditu.

Pitevni nalez plodu je bez znamek VVV. SNP array z tkédné
plodu mozaiku trizomie neprokézala, vySetfeni stéle po-
kraduje.
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Zaveér: v pripadé atypického biochemického screeningu,  z toho vyplyvajiciho zadvazného postizeni plodu. Metodou
nizky PAPP A, vysoké T-hCG, vysoké AFP, ve spojeni volby je vedle UZ vySetfeni a konvencéniho karyotypu
s IUGR, s nebo bez morfologické VVV, bychom méli my-  z AMC, metoda SNP array z nekultivovanych buriek a me-
slet na moznost vzacné chromozomalni anomalie, a toda FISH. NIPT neni v téchto pripadech indikovana.
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