—

1. LEKARSKA FAKULTA

e
ke . & .4'3

UNIVERZITY KARLOVY.V. PRAZEL s 5. -

-

Chromozomove aberace jako pricina casnych
spontannich potratu
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ﬂod: \ ﬁetodika—Zékladni udaje: \ /Pi"ehled souboru:\ /Poéet patologii: \

Spontanni a zamlklé potraty v Casnych fazich (prvnim trimestru) Zdroj dat: Cytogeneticka laboratof UBLG 1. LF UK a
gravidivty jsou vy;namn?u pficinou reproc?ukénich ztrat a iﬁgﬂiﬁty VEN. Celkem vysetieno: Skupina MAB+SAB:
obecné. Odhaduje se, Ze chromozomove aberace jsou pfi¢inou Zdroj vzorku: Gynekologicko-Porodnicka klinika 1. LF UK . 214 pFipadt MAB . 160x norma
az 50 % potratu. Pfevaznou Cast téchto pfipadu cca 86 % tvofi a VFN; v menSi mife i dalSi gynekologicko-porodnicka . 19 pFipadil SAB . 52 toloai
abnormality numerické (trizomie, monozomie, polyploidie), pracovi$té z oblasti Prahy a stfednich Cech P 'p u X pa ,0 ogie
strukturalni aberace se vyskytuji s mensi cetnosti. Hlavnim cilem Typ vzorku: fetalni tkan vySetiovana z duvodu zamlklého * 29 pripadu UUT ) 21?( neusp. kult.
nadi prace bylo zmapovat zastoupeni chromozomovych aberaci potratu (MAB), spontanniho potratu (SAB) & umélého . _ | Skupina UUT::
v souboru potracenych plodil vy$etfovanych v ramei Ustavu ukonéeni gravidity (UUT) bez pfedchozi karyotypizace. Us éénqst kultivace: * 19X norma
biologie a lékai'ské genetiky 1. LF UK a VFN a podrobné;jsi Casové obdobi: 2009-2014 » 233x uspesna « 5x patologie
@alyza souvisejicich klinickych tdaju. / \ / \ 27x nelspésna / \ 5x neusp. kult. /
Celkova uspésnost kultivace Rozlozeni MAB a SAB dle tydne téhotenstvi
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Patologie v UUT souboru (n = 29) / \

15
Patologie Pocet % (z patologii) / ){\
, x 10 [T
Trizomie 18 3 60.0 % \/ / \)<\
Trizomie 21 1 20.0% 5
/\/ \ Tyden téhotenstvi
. .
Triploidie 1 20.0 % ) — l l l l l l l e . l
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Patologie v MAB + SAB souboru (n = 233) Patologie v MAB + SAB souboru dle véku matky
. 0) 22
T':i:?r::glg - P°7é . /61(;,?&0'«;:“) Vék matky | Patologie Norma Celkem | % patologii
45,X 4 13,46 % £ X 0
Triploidie g 11.54 % 29| a meéne 14 28 35 20,00 %
Trizomie 16 6 11,54 % 30-34l 16 64 80 20,00 %
Trizomie 22 2 3,02 % 35| a vice 29 68 97 29,90 %
Trizomie 9 3 5,77 %
Trizomie 13 3 577 % Celkem 52 160 212 24,26 %
Trizomie 18 2 3,85 %
Trizomie 14 2 3,85 % @w 2 diskuse: \
47 .XY,+4 1 1,92 % * '
47 XX, +7 1 1,92 % » V ramci nasi klinické praxe dosahujeme relativné vysoké uspésnosti (90
92 XXXX 1 1.92 % %) pfi kultivace vzorku tkani potracenych plodu.
47 XY.+17 1 1.92 % + Mezi zach'ycen‘):/'mi patologiemi (ve skupiné MAB a SAB) jsou‘ rlejéas‘téji
47 XY +2 1 192 % zachycovany ‘pnpady DOV}I[\OVG a Turneroya §ypdromu. Vglml casto jSOUQ
72 ’ (v souladu s literaturou) téz zastoupeny triploidie a trizomie chromozomu
47 XX, +15 1 1,92 % 16 a 22.
47 XX,+20 1 1,92 % « Primérny den potratu v naSem souboru je cca 73. den gravidity.
46,XY,der(14) 1 1,92 % » Celkové procento patologickych karyotypu (24,26 % ve skupiné
XIS L
46,XX,1(11;13)(921:921.2) 1 1,92 % . VZ} siupiné matZk ve vélfu 39 let ; vyge byly pato)I’ogické kayryotypy
46,XX,dup(22)(q12q13) 1 1,92 % zachyceny celkem ve 29,9 % pfipadu, coZ je zfetelny narust, oproti
.,mladsim” vekovym skupinam.
» Dle rozptylové analyzy (ANOVA, GraphPad InStat software) je tento
\trend vyznamny (p < 0.05). /
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