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Szybka diagnostyka najczęstszych aneuploidii 
u płodu metodą QF-PCR – analiza 100 
przypadków

Rapid diagnosis of the most common fetal aneuploidies 
with the QF-PCR method – a study of 100 cases
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 Streszczenie 
Cel pracy: W ciągu ostatnich lat wprowadzono nowe techniki do szybkiej diagnostyki aneuploidii u płodu. Jedną 
z takich technik jest QF-PCR oparta na analizie wybranych kilkudziesięciu różnych polimorficznych markerów STR. 
Dla badanych aneuploidii specyficzność metody QF-PCR oceniana jest na 99,97%.

Celem pracy była ocena czy metodę QF-PCR z  zastosowaniem komercyjnego zestawu można stosować jako 
jedyną do diagnostyki prenatalnej w przypadku występowania wysokiego ryzyka aneuploidii chromosomów 13, 18, 
21, X i Y, z pominięciem hodowli komórkowych i pełnej analizy cytogenetycznej chromosomów.

Materiał i  metody: Materiał do badania stanowił DNA wyizolowany z  amniocytów (94 przypadki) i  komórek 
trofoblastu (6 przypadków). Badanie metodą QF-PCR przeprowadzono zgodnie z  instrukcją producenta testu. 
Rozdział produktów reakcji prowadzono z  zastosowaniem sekwenatora ABI 310 Genetic Analyser, a  analizę 
uzyskanych wyników wykonano przy użyciu oprogramowania GeneMarker.

Wyniki: Wyniki badania QF-PCR uzyskano w  95 przypadkach na 100 badanych (95%). Nieprawidłowe 
wyniki stwierdzono u 28 pacjentek (29,5%),  w 5 przypadkach nie otrzymano wyniku. Wszystkie wyniki zostały 
potwierdzone w późniejszej analizie cytogenetycznej. Prawidłowe wyniki badania QF-PCR uzyskano u 67 pacjentek 
(70,5%). W grupie tej stwierdzono jednak w badaniu cytogenetycznym trzy nieprawidłowe wyniki niedotyczące 
chromosomów analizowanych metodą QF-PCR. Ponadto dwa nieprawidłowe i trzy prawidłowe wyniki stwierdzono 
w badaniu cytogenetycznym u pacjentek, u których nie uzyskano wyniku badania QF-PCR.

Wnioski: QF-PCR jest szybką i wiarygodną metodą badania aneuploidii chromosomowych i może być stosowana 
jako jedyna z pominięciem pełnej analizy kariotypu, jednak tylko w przypadkach podejrzenia u płodu trisomii 13, 18, 
21, lub aberracji liczbowych chromosomu X. W pozostałych sytuacjach pacjentce powinno być oferowane badanie 
kariotypu płodu z komórek uzyskanych po hodowli.
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 Abstract 
Objectives: Recently, new techniques for rapid diagnosis of fetal aneuploidy have been introduced into clinical 
practice. One of these is QF-PCR, based on the analysis of several polymorphic markers, STRs. The specificity of 
the QF-PCR method is estimated at about 99.97%.

The aim of the study was to assess whether commercial kit QF-PCR can be used as the only method for rapid 
prenatal diagnosis of chromosomes 13, 18, 21, X and Y aneuploidies, omitting cell culture and complete cytogenetic 
analysis of fetal chromosomes.

Material and methods: DNA from amniocytes (94 cases) and trophoblast cells (6 cases) was analyzed with 
QF-PCR according to the manufacturer’s protocol. The obtained products were separated using ABI 310 Genetic 
Analyzer and the resulting data were analyzed using GeneMarker software.

Results: The results of QF-PCR were obtained in 95 out of 100 cases (95%). Abnormalities were found in 28 cases 
(29.5%). All these results were confirmed in subsequent cytogenetic analysis. Normal results were obtained in 67 
patients (70.5%). However, in that group, we found three chromosomal aberrations other than those analyzed by 
QF-PCR. Additionally, two abnormal and three normal karyotypes were found in patients with inconclusive QF-PCR 
results.

Conclusions: QF-PCR is a fast and reliable tool for chromosomal aneuploidy analysis and can be used as the only 
method without a full analysis of the karyotype, but only in cases of suspected fetal 13, 18, 21 trisomy or numerical 
aberrations of X chromosome. In other cases, fetal karyotype analysis from cells obtained after cell culture should 
be offered to the patient.

 Key words: aneuploidy / prenatal diagnosis / QF-PCR / 



©  P o l s k i e  T o w a r z y s t w o  G i n e k o l o g i c z n e Nr 9/2015696

P R A C E  O R Y G I N A L N E
  położnictwo

DOI: 10.17772/gp/59024

Izabela Łaczmańska et al. Szybka diagnostyka najczęstszych aneuploidii u płodu metodą QF-PCR – analiza 100 przypadków.

Ginekol Pol. 2015, 86, 694-699

��������"��"8���-#��$�$��������$����$���������/���$����
���.��.��
3"���
���=�6E��6G��<6��U���V*������"$���������
��4
��
E���/���
�����
.��$�����$���
3���"��"8��$������
3"���
����
����
���"��/����������/��$���"�
����������
3"���
���*�?#�
����
6@*�M������
�����
��4A�/�.�$��
��
3�
�����
.��$����
��
���
3�
��$���
3���"��"8��$������
3"���
��������
��� "��/��������
.���� ����
����� �� /��$�� ?$���
��� ��� ��.
�&4
��.� 
3"���
����
U@*� ����$�� JH)�!#� ���0������ ���0�� $�����
���&� �"�/���$���
��/��$�*�D�������/"��/�$����
��
�������$������"��"����
�&)
/�.+��� �"��
3���/��
3*�JH)�!#�/������� "8����0�������"�
���
���
��4
��$�8
3����������8"����
3���"80������"����/���?��)
���
���@����/��������W6Q;�5F��Q��T��G7*

����$�"$������������������$��JH)�!#�
+�4
�4�����"�4��)
��*�(����$���������0���0���A�.�$�����(M�����������������=

X� ���8"���/��������$�������������
X� ���8"����"�>����
���?/���0
�������"����������0����)

���"�A��"�����������
3����������������
�&0�"��.@�����
X� ���>�
��8�� �"��� /&/�������.� ?��������"�.+
�.� $�)

���
�����"��� 
�&0�"��.@*�D�/"��
��������/�$��� �
�)
���.�� "������ 
�&4
����.� ���� 
��������.� ���������
.��
����"������/�
3�$���������
������*��

Cel pracy
!�����/"�
��������
����
�������$&�JH)�!#�������"��
��)

�������
�����(�Y�
�"�!��/�
�� YE�!N� �O(� ?(�Y�
�"@���0���

��
���A� .���� .�$��+�� �� /"��/�$��� ��
�&/������� ��
�������
"����������/���$���
3"���
��8��6E��6G��<6��U���V����/�����&)

���� 3�$����� ���8"����
3� �� /����.� �������� 
���������
���.�

3"���
��8�*

Materiał i metody
����"����$����$���
��������(M���������������������
�)

�8��?ZF�/"��/�$��@������8"����"�>����
���?9�/"��/�$�8�@*���)
��"������
����/��"������
�/�����
3����������
3�����������
���
3�
(�������%�+
�������.��8$������/��
�����*�%"�$���������������
��
�+0��/�$$���
3�������.�������$�����/"���������������
���
EF�Q�����?[Q�<@����
�����FT��������?FT;@��������������6Z)EF�������
ET�?ET;@���������EQ)EZ��������69�?69;@���������F:)F9����*������
���$������ ���� /����"���� /���&$��� 6Q� �� 6Z� ����$����� 
�+0��
����$�8
3�/"��/�$��
3���<:���<E�����$����
�+0�*�D
��������$��
��$���/"��������
3�/"��$
������������������*

��0$�"������/��/��"�����/��������$�������� �������8)
"����"�>����
��=�

1)������������ (M�� �� /"��/"���$����� 
������� ��$�����
JH)�!#��"���

2)�������$����/��<�3�$��������8"�������
��������)
��������������
3"���
��8������$����
������������
���
�
���.*�

�����
.&�(M���������
��8�������8"����"�>����
������������
�� �0�
���� ��
����� J����/� (M�� ����� ���� ?J�����@� ���$����
����
�"��
.+�/"�$�
����������"��
��.+
�$�������
.���$/����$���=�
<)E� ��� /����� ���$�������� ���� <)E� ��/"�/�"������ ��
���*�
(�� ��$����� �����L������� ������ ���"����� /���� ���$������
��������"��4
���"��� ?���$������������������/"�$�
����� ��
���
(�Y�
�"@*�

C�$����� ����$+� JH)�!#� ��
����� /"���$����� ���$����
�� ��
�"��
.+� /"�$�
����� ��
��� (�Y�
�"� !��/�
�� YE� !N� �O(�
?(�Y�
�"@*�\����0$���"�������������������
�����<9�"80��
3�

�����
.�� �-#� $��� ��
�&/�.+
�
3� 
3"���
��8�=� 6E� ?Q�

 
Rycina 1. Picture of collagen staining using Picro-Cirius red. 200x magnification.
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Tabela  I .  Zestawienie wskazań do badania inwazyjnego.

Wskazanie do badania
Wyniki 

��������	
����
(QF-PCR i/lub 
cytogenetyka)


�����������	
���
(QF-PCR i/lub 
cytogenetyka)

Wszystkie 
wyniki

Test*, ryzyko >1:50 + NT>95c + wady w USG 10 2 12

Test*, ryzyko >1:50 + NT>95c 7 6 13

Test*, ryzyko >1:50 + USG 3 5 8

Test*, ryzyko 1:50-1:300 + NT>95c - 5 5

Test*, ryzyko 1:50-1:300 + USG 2 4 6

Tylko NT>95c 2 6 8

Tylko test*, ryzyko >1:50 2 10 12

Tylko test*, ryzyko 1:50-1:300 - 15 15

Tylko wady w USG 5 5 10

�������	
�����

����������������������� - 2 2

�����	��
��������� 1 - 1

Tylko wiek >35 lat 1 4 5

Brak danych - 3 3

RAZEM 33 67 100

* test połączony I trymestru (combined test) – połączona ocena danych z USG i z testu biochemicznego z krwi (poziom wolnej podjednostki 
  beta gonadotropiny kosmówkowej i białka ciążowego PAPP-A 

Tabela  I I .  Wyniki badania QF-PCR i badania cytogenetycznego.

Wyniki badania QF-PCR Cytogenetyka klasyczna

+21 12 14

+18 7 7

+13 4 4

monosomia X 4 4

XXY 1 1

RAZEM 28 (29,5%) 30 (30,3%)

��	��
������������ 35 36

��	��
�������������������	��
�����
badanie cytogenetyczne 1 1

46,XX,del(4)(p15.2) 

��	��
���������� 29 30

��	��
������������������	��
�����
badanie cytogenetyczne 2

2
47,XY,+9 
mos 46,XY/47,XY,+mar

RAZEM 67* (70,5%) 69 (69,7%)

brak wyniku/nieinformatywny 
(kontaminacja) 5** !�"#$%�&'���	��
����������;

RAZEM 100 100

* w tym 3 przypadki z nieprawidłowym badaniem cytogenetycznym, gdzie zmiana nie dotyczyła chromosomów badanych metodą QF-PCR
** w tym 2 wyniki nieprawidłowe z trisomią 21, 2 wyniki prawidłowe męskie, 1 wynik prawidłowy żeński
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